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Introducción

La neurofibromatosis (NFM) tipo I o en-
fermedad de von Recklinghausen es un
trastorno de herencia autosómica domi-

nante, penetrancia completa y expresivi-
dad variable, en el cual existen hasta un
50% de nuevas mutaciones. Es una dis-

plasia neuroectodérmica y se caracteriza
clínicamente por presentar un mosaico de
lesiones en piel y ojos. El cerebro y la

médula espinal se afectan en el 50% de
los pacientes. Tiene potencialidad para de-

sarrollar tumores y, sólo ocasionalmente,
afecta a huesos y grandes arterias.

Las lesiones vasculares en esta en-
fermedad son poco frecuentes, pero pue-
den llegar a ser muy graves. Desde que

Reubí, en 1945, describió los tipos ana-
tomopatológicos de las alteraciones vas-
culares en la NFM, se han publicado ca-

sos con variada clínica [1].
Presentamos un caso clínico interesan-

te, tanto por la diversidad de lesiones vascu-

lares asociadas como por la precocidad de
su inicio. Su descripción da pie a realizar
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MULTIPLE PREMATURE VASCULAR LESIONS IN NEUROFIBROMATOSIS.
DESCRIPTION OF A CLINICAL CASE AND A REVIEW OF THE LITERATURE

Resumen. Introduction. Neurofibromatosis type I (von Recklinghausen’s disease) is a neurocutaneous
disease which, albeit infrequently, has vascular alterations and these can be very diverse. The most
frequent disorder is pararenal aortic stenosis, associated with stenosis proximal to the renal artery,
which gives rise to vasculorenal hypertension. The typical disorder affecting the cerebral arteries is
stenosis of the terminal portion of the internal carotid artery, or the proximal portion of the anterior or
middle cerebral arteries; it is less frequently found to affect the posterior half of the circle of Willis. There
may be stenotic or aneurysmal (sacular) lesions of the visceral arteries and of the arteries in the lower
limbs. Clinical case. We report the case of a female patient with a very serious premature multifocal
vascular disorder, in which a conservative attitude was taken while awaiting the clinical evolution
during follow-up. We also review the literature on the subject. [ANGIOLOGÍA 2002; 54: 259-64]
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una revisión actualizada del tema, a resultas
de lo cual no encontramos ningún caso con

afectación vascular múltiple tan precoz.

Caso clínico

Se trata de una niña de 6 meses de edad,

diagnosticada de NFM de von Reckling-
hausen por la presencia de máculas café
con leche dispersas por todo el cuerpo y

pecas axilares. Tras encontrarse previa-
mente bien, inició un cuadro de irritabili-
dad, cambio de carácter, rechazo de las

tomas y cierto sopor. A los dos días ingre-
só en la UCI por hemiparesia derecha,
desviación de la mirada hacia la izquierda

y convulsiones tonicoclónicas.
En el examen físico se descubrió ma-

crocefalia e hipertensión arterial (HTA).

La analítica, el electrocardiograma (ECG)
y el estudio del líquido cefalorraquídeo
(LCR) resultaron normales. La resonan-

cia magnética (RM) y la tomografía com-
putarizada (TAC) craneales evidenciaron
múltiples infartos cerebrales en varios es-

tadios de evolución. Un eco-Doppler ab-
dominal mostró disminución de flujo en
ambas arterias renales, y el eco-Doppler

de troncos supraaórticos (TSA), obstruc-
ción de la carótida interna derecha.

Se realizó arteriografía, en la que se

observó, por un lado, oclusión de carótida
interna derecha, estenosis de un 90% de
carótida interna izquierda supraclinoidea,

estenosis grave de tronco basilar y oclusión
de ambas cerebrales posteriores (Fig. 1), y
por otro, estenosis tubular de aorta pararre-

nal, oclusión de mesentérica superior y este-
nosis moderada-grave de arterias renales,
tronco celíaco y mesentérica inferior (Fig. 2).

La paciente evolucionó favorablemen-
te, y se controló la HTA con nifedipina y

propanolol, y las convulsiones, con dia-
cepam, fenitoína y fenobarbital. Un nue-
vo eco-Doppler de TSA demostró obs-

trucción de la carótida izquierda, por lo
que se repitió el estudio arteriográfico de
TSA, en el que se observó que la carótida

interna izquierda se había obstruido, sin
aparente nueva repercusión clínica.

Dada la precocidad del cuadro, se de-

cidió no tomar una actitud terapéutica
agresiva, a la espera de ver la evolución
en el seguimiento, y se mantuvo a la pa-

ciente con tratamiento antiagregante. Fi-
nalmente, se le dio de alta y sigue contro-
les por Neurología y Nefrología; tras 12

meses de seguimiento, no se han produci-
do novedades clínicas reseñables.

Discusión

La NFM forma parte del grupo de enfer-
medades denominadas facomatosis o sín-
dromes neurocutáneos, que se definen

como displasias neuroectodérmicas. Den-
tro de las NFM existen tres tipos, pero nos
interesa fundamentalmente el tipo I, NFM

periférica o enfermedad de von Reckling-
hausen, que es la más frecuente (85% de
todas las NFM) [2,3].

Es una enfermedad de herencia autosó-
mica dominante, cuyo gen responsable se
encuentra localizado en el cromosoma 17.

Afecta a uno de cada 3.000 individuos, pero
con distintos patrones de expresión clíni-
ca, según las zonas afectadas [4]. Práctica-

mente en todos ellos existen lesiones cutá-
neas y oculares; así, podemos describir
manchas café con leche, neurofibromas
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cutáneos y nódulos de Lisch en el iris. Más
rara es la afectación visceral, con neurofi-
bromas y lesiones viscerales (rabdomio-

sarcoma, tumor de Wilms, gammopatías
monoclonales, etc.), y sólo en el 50% de
los casos existe afectación cerebral y de la

médula espinal (gliomas ópticos, menin-
giomas, astrocitomas, hamartomas, neu-
rofibromas paraespinales, schwannomas,

retraso mental). Mucho más ocasional, aun-
que de manera distintiva, es, por un lado,
la afectación ósea (displasia del ala mayor

del esfenoides y de huesos largos), y por
otro, la afectación arterial [2-4].

En los últimos años han aumentado

las publicaciones de casos clínicos con
lesiones arteriales concretas [5-12]. Más
difícil es encontrar casos como el relata-

do, con lesiones arteriales múltiples en
diversos sectores [13-16], pero lo más no-
vedoso es, quizá, el inicio clínico tan pre-

coz que las lesiones arteriales referidas

han ocasionado.
La NFM tipo I puede acompañarse de

vasculopatía de pequeño vaso por displa-

sia mesodérmica, y, en este sentido, se han
descrito diversos tipos anatomopatológi-
cos: intimal puro (pequeños vasos con pro-

liferación intimal de células en huso y adel-
gazamiento de la media), intimal avanza-
do (con engrosamiento intimal y fibrosis),

intimal aneurismática (marcado engrosa-
miento fibroso intimal, pérdida de múscu-
lo liso de la media, fragmentación de la

elástica y formación de aneurismas) y no-
dular (células fusiformes y epitelioides
entre la media y adventicia, en crecimiento

nodular) [6,9,17-19]. Pero, probablemen-
te, la lesión más característica sea la arte-
riopatía de grandes vasos, y en estos casos

Figura 1. Estenosis de carótida interna izquierda su-

praclinoidea.

Figura 2. Estenosis tubular de aorta pararrenal, esteno-

sis de tronco celíaco y de ambas arterias renales, y
obstrucción de la mesentérica superior, con alta circu-
lación colateral dependiente de la mesentérica inferior.
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puede ser por infiltración de nódulos de
músculo liso en la pared del vaso, desarro-

llo aberrante de tejido nervioso en la ad-
venticia o zonas de neurofibromas que
generan compresión extrínseca [4,20].

Posiblemente, la lesión más frecuente
sea la coartación tubular de la aorta para-
rrenal, sola o acompañada de estenosis

proximales de ambas arterias renales [9],
tal como mostramos en el caso descrito
(Fig. 2); esta asociación se produce en el

25% de los casos. Cada sector arterial tie-
ne unas características de afectación más
o menos definidas, que vamos a intentar

revisar, y nos referimos fundamentalmen-
te a los sectores renal y cerebral.

En las arterias renales, la lesión típica

es la estenosis ostial, a diferencia de la
fibrodisplasia –que se localiza en un 95%
en los dos tercios distales–; la afectación

es bilateral en el 70% de los casos y suele
asociarse a estenosis de ramas intrarrena-
les. En algunos casos, como el presenta-

do, puede asociarse a estenosis-obstruc-
ción del tronco celíaco o de la arteria
mesentérica superior. La NFM es la cuar-

ta causa, en frecuencia, de hipertensión
vasculorrenal en el niño, pero suele de-
tectarse en la segunda década de la vida

[8]. Es realmente sorprendente y poco ha-
bitual la precocidad de las lesiones que
presentaba la paciente que hemos expues-

to. La NFM puede producir HTA por coar-
tación de aorta, estenosis de arterias rena-
les, vasculopatía intrarrenal (más frecuen-

te en el niño) o por feocromocitoma (más
común en el adulto). También se produce
mayor incidencia de HTA primaria que en

el resto de la población [21].
En cuanto a la vascularización cerebral,

quizás la lesión más común sea la esteno-

sis de la porción terminal de la carótida
interna, con o sin patrón de Moya-Moya

(Fig. 1) o la porción proximal de las arte-
rias cerebral anterior o cerebral media. La
afectación es bilateral en la mayoría de los

casos, simétrica y limitada a la mitad ante-
rior del círculo de Willis [3,7]; en este caso,
la edad media de presentación suele ser los

14 años. Vuelve a sorprender nuevamente
la precocidad de nuestro paciente, así como
la afectación de la circulación cerebral

posterior. Las lesiones de arterias cerebra-
les predominan en el sexo femenino y se
han clasificado en tres grupos:

1. Lesiones oclusivas con patrón en
Moya-Moya (edad media: 14 años).

2. Presencia únicamente de cambios

aneurismáticos (edad media: 40 años).
3. Lesiones oclusivas y aneurismáticas

asociadas (edad media: 47 años).

En nuestro paciente no se han desarrolla-
do procesos aneurismáticos; probable-

mente sea un tipo de lesión más típica de
cuadros más evolucionados y, por tanto,
de edades más avanzadas. Se han descrito

aneurismas de arteria renal, arteria caró-
tida intracraneal, arterias viscerales y de
miembros inferiores, y la mayoría son

saculares [3,22,23].
Las posibilidades terapéuticas pueden

variar, y deben seleccionarse en cada caso,

tanto percutáneas como quirúrgicas. Es
interesante remarcar que la angioplastia
transluminal es una opción válida, con un

50% de éxito a largo plazo, si bien es fre-
cuente que los resultados iniciales sean
pobres, lo que hace pensar en un mecanis-

mo de remodelación [24-28]. A veces, la
estenosis en el sector renal es resistente a
la dilatación por la afectación fibrosa de
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la íntima, y con cierta frecuencia existen
estenosis de arterias renales distales.

Quirúrgicamente, deben considerarse
técnicas como la angioplastia de aorta, el
by-pass aortorrenal con arteria hipogástri-

ca, y la revascularización extracorpórea con
autotrasplante, si fuera necesario [29].

En conclusión: a) Es difícil adquirir

experiencia en un mismo servicio de Ciru-
gía Vascular porque son casos poco fre-
cuentes; b) Las lesiones arteriales tienen
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LESIONES VASCULARES MÚLTIPLES Y
PRECOCES EN LA NEUROFIBROMATOSIS.
DESCRIPCIÓN DE UN CASO CLÍNICO
Y REVISIÓN BIBLIOGRÁFICA

Resumen. Introducción. La neurofibromatosis
tipo I de von Recklinghausen es un síndrome
neurocutáneo que, con escasa frecuencia, tiene
alteraciones vasculares, y éstas pueden ser muy
variadas. La afectación más frecuente es la es-
tenosis de aorta pararrenal, asociada a estenosis
proximal de arteria renal, que produce hiperten-
sión vasculorrenal. La afectación típica de las
arterias cerebrales es la estenosis de la porción
terminal de la carótida interna, o de la porción
proximal de las arterias cerebrales anterior o
media; es menos frecuente que afecte a la mitad
posterior del círculo de Willis. Puede haber le-
siones estenóticas o aneurismáticas (saculares)
de arterias viscerales y de arterias de miembros
inferiores. Caso clínico. Presentamos el caso de
una paciente con afectación vascular multifo-
cal, muy grave y precoz, en la que se decidió
una actitud conservadora en espera de la evo-
lución clínica durante el seguimiento; también
se realiza una revisión bibliográfica del tema .
[ANGIOLOGÍA 2002; 54: 259-64]
Palabras clave. Aneurisma. Estenosis arterial.
Hipertensión arterial. Hipertensión vasculo-
rrenal. Isquemia. Neurofibromatosis.

LESÕES VASCULARES MÚLTIPLAS E
PRECOCES N A NEUROFIBROMATOSE.
DESCRIÇÃO DE UM CASO CLÍNICO
E REVISÃO DA LITERATURA

Resumo. Introdução. A neurofibromatose tipo I
de von Recklinghausen é uma síndroma neuro-
cutânea que, raramente, tem alterações vascu-
lares , e estas podem ser muito variadas. O en-
volvimento mais frequente é a estenose da aorta
pararenal, associada a estenose proximal da
artéria renal, que produz hipertensão vasculo-
renal. O envolvimento clínico das artérias cere-
brais manifesta-se pela estenose da porção ter-
minal da carótida interna, ou da porção terminal
das artérias cerebrais anterior ou média: é me-
nos frequente que atinja a metade posterior do
círculo de Willis. Pode causar lesões estenóticas
ou aneurismáticas (saculares) de artérias visce-
rais e de artérias dos membros inferiores. Caso
clínico. Apresentamos o caso de uma doente com
envolvimento vascular multifocal, muito grave e
precoce, em que se decidiu, por uma atitude
conservadora enquanto à espera da evolução
clínica durante o seguimento; realiza-se tam-
bém uma revisão bibliográfica do tema . [AN-
GIOLOGÍA 2002; 54: 259-64]
Palavras chave. Aneurisma. Estrenose arte-
rial. Hipertensão arterial. Hipertensão vascu-
lar renal. Isquemia. Neurofibromatose.


