CASOS CLINICOS

Antonio Jests Heredia Ruiz*
José Andrés Gonzilez Saavedra®
M. Francisca Sanchez Martinez*
M. Esther Vergara Maide©

Juan Carlos Farfan Aguilar®

4Servicio de Obstetricia y Ginecologia. Hospital General Basico
de Baza. Granada. Espana.

bServicio de Dermatologia. Hospital General Bisico de Baza.
Granada. Espana.

“Servicio de Anatomia Patologica. Hospital General Basico

de Baza. Granada. Espana.

Correspondencia:

Dr. AJ. Heredia Ruiz.

Servicio de Obstetricia y Ginecologia. Hospital General Basico
de Baza.

Ctra. Murcia, s/n. Granada. Espana.

Correo electronico: aherediar@terra.es

Fecha de recepcion: 8/5/06.
Aceptado para su publicacion: 15/11/06.

Neurofibromatosis 355
y embarazo con resultado
de muerte fetal: caso clinico

Neurofibromatosis and
pregnancy with fetal death:
a case report

RESUMEN

Presentamos el caso de una gestante de

24 semanas afecta de neurofibromatosis (NF),
seguida en nuestro centro con resultado de muerte
fetal en semana 27 de gestacion. Revisamos en la
bibliografia médica la repercusion reciproca entre
NF y embarazo, y los potenciales riesgos de salud
para la madre y el feto, asi como cual debe ser el
asesoramiento preconcepcional en tanto que
enfermedad genéticamente heredada y su
seguimiento en caso de embarazo.
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ABSTRACT

We present the case of a 24 week pregnant woman
with neurofibromatosis (NF)-1 treated at our

medical center with a result of fetal death in the
27th week of pregnancy. We review the literature
on the reciprocal repercussions of NF and
pregnancy and the potential health risks both for
the mother and for the fetus. We also discuss
preconceptional counseling, since this disease is
genetically inherited, as well as its monitoring
during pregnancy.
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis (NF) o enfermedad de Von
Recklinghausen es un desorden de la cresta neural
genéticamente transmitido. Se hereda con caricter
autosomico dominante (gen NF del cromosoma 17).
Afecta a una gran variedad de 6rganos, por ello las
posibles manifestaciones clinicas que se pueden ob-
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Figura 1. Lesiones quisticas y seudoquisticas de abdomen.

servar son multiples: manchas parduscas en la piel
de aspecto «café con leche», neurofibromas (nédulos
en la piel y el tejido subcutaneo), afeccion del siste-
ma nervioso central y periférico, desérdenes ocula-
res, afecciones esqueléticas, del aparato digestivo y
del sistema cardiovascular (aneurismas de aorta, ca-
rotida y arterias renales)'?. A pesar de ser una en-
fermedad genética frecuente, se diagnostica rara-
mente>*. La NF y el embarazo acontecen en 1 de
cada 3.000 nacimientos’.

Multiples publicaciones revelan el efecto adverso
que la NF puede tener en el embarazo, tanto para la
salud de la madre como de su hijo. Es por esto que
se debe considerar estos embarazos como de alto
riesgo; en la literatura cientifica se sugiere constan-
temente la conveniencia de hacer su seguimiento en
centros terciarios®”.

Describimos el caso de una gestante con NF se-
guida en nuestro centro, con resultado de muerte fe-
tal en el segundo trimestre del embarazo.

CASO CLINICO

Paciente de 34 afos, primigesta, de 24 semanas
de embarazo, que acude a nuestro servicio por epi-
gastralgia. La exploracion concluye que se trata de
un cuadro compatible con colico nefritico derecho.
Ese cuadro cede con analgesia. Igualmente se ob-
serva un cuadro cutineo con lesiones quisticas o
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Figura 2. Proliferacion intradérmica no encapsulada de células
Sfusiformes entremezcladas con coldageno estromal (hematoxilina-
eosina, x20). Esas células son S-100 positivo (recuadro superior
derecho de la figura: S-100 x20).

seudoquisticas pruriginosas en el abdomen y la es-
palda (fig. 1), que fueron valoradas por el servicio
de dermatologia. Se realizd6 una biopsia de esas le-
siones que confirmé la presencia de neurofibromas
(fig. 2).

La paciente no refiridé antecedentes médicos, per-
sonales ni familiares de interés.

Durante el estudio se observd una presion arte-
rial ligeramente elevada, que se traté y control6 con
500 mg/8 h de alfametildopa. En la analitica desta-
caron: plaquetopenia leve (96.000 plaquetas/ul) y
20 mg/dl de proteinas en orina. El resto de las prue-
bas analiticas (bioquimica sanguinea, hematimetria y
orina) fueron compatibles con la normalidad. Las se-
rologias tuvieron los siguientes resultados: rubéola
inmunizada, toxoplasma IgG positiva e IgM negati-
va, virus de la inmunodeficiencia humana (1+2) ne-
gativo, antigeno HBs negativo y lGes negativo. En
este caso se consider6 conveniente realizar serologia
y reaccion en cadena de la polimerasa frente a par-
vovirus B19, que también dieron un resultado nega-
tivo. Durante el segundo trimestre se realizd6 un es-
tudio genético fetal prenatal con amniocentesis en
otro centro, que informd de un feto mujer cromoso-
micamente normal (46XX).

La radiografia de térax y ecografia abdominal no
mostraron ningan hallazgo patologico.



Heredia Ruiz AJ et al. Neurofibromatosis y embarazo con resultado de muerte fetal: caso clinico

3 150 CFMN:2.8 ¢

z /FLT WG 127

1.4dB NI 0.8 TIS (08" 16 1.3 i Tt e

Figura 3. Doppler fetal: flujo reverso en la arteria umbilical.
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Figura 5. Doppler materno: notch protodiastolico en la arteria
uterina derecha.

Figura 6. Doppler materno: notch protodiastolico en la arteria
uterina izquierda.

En la ecografia obstétrica se observo un feto afec-
to de crecimiento intrauterino retardado (CIR) tipo IT
severo y oligoamnios. El estudio Doppler fetal fue
compatible con un patron hemodindmico muy dete-
riorado en el territorio arterial (flujo reverso en la ar-
teria umbilical; fig. 3) y venoso (flujo reverso en el
ductus venoso fetal; fig. 4), ambos indicativos de hi-
poxemia y acidemia fetal. El estudio Doppler de las
arterias uterinas maternas evidencio la presencia de
profundas muescas en ambos lados (figs. 5 y 6). La
paciente fue valorada en nuestro centro de referen-
cia y se confirmaron los hallazgos referidos. Se con-

cluy6 que, dado la edad gestacional de la paciente,
no se podia ofrecer ninguna opcion de acabar el
embarazo, por lo que fue seguida en nuestro centro
periodicamente. Finalmente, en torno a la semana
27 de embarazo se confirmé por ecografia el diag-
noéstico de muerte fetal intrattero; se procedio a la
induccion del parto con prostaglandinas vaginales.
Se produjo un parto vaginal de un feto mujer de
520 g. La necropsia fetal inform6 de un feto sin mal-
formaciones, con signos de hipoxia fetal y CIR, y
placenta de tamano disminuido con marcados signos
de isquemia y extensas dreas de infarto.
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Actualmente, la paciente, basandose en el aseso-
ramiento recibido, estd valorando la posibilidad de
recurrir a la adopcion.

DISCUSION

En pacientes afectas de NF y embarazadas, la lite-
ratura médica documenta un mayor riesgo de com-
plicaciones, tanto para la madre como para el feto:

— Preeclampsia que puede evolucionar a sindro-
me de HELLP y eclampsia®®. La hipertension induci-
da por el embarazo es la complicacion mas frecuen-
te que puede aparecer en la gestante con NF (70%
de los casos)’. En algan caso esta hipertension es de
origen renovascular®10-13,

— Muerte materna: cuando ocurre, suele deberse
a hemorragias intracraneales masivas*® o rotura de
aneurismas vasculares',

— Reactivacién de un feocromocitoma silente has-
ta ese momento!l.

— Mayor proporcion de nacimiento por cesirea
respecto a las gestantes normales®”:15,

— Aparicion de nuevos neurofibromas!®, aumento
de tamano o incluso degeneracion sarcomatosa de
los preexistentes!!,

— Mayor riesgo de aborto espontineo®!L1415 cre-

cimiento intrauterino retardado!34711.1516 " ¢ligohi-
dramnios’!! prematuridad”?!> y muerte fe-
tal*7 11415 12 mortalidad para algunos estudios es
de 600 por 1.000 embarazadas con NF.

Otro dato importante es que la fertilidad de las
pacientes con NF no parece afectarse®!%17,

Todo lo anterior nos permite concluir que el
embarazo en una mujer con NF debe considerarse
como un embarazo de alto riesgo por sus poten-
ciales complicaciones graves para la madre y para
el feto, y requerird de una vigilancia muy estre-
cha*®7  preferiblemente en centros terciarios por
equipos multidisciplinarios®”:%1417.18 - Algunos auto-
res sugieren incluso que el embarazo debe termi-
narse y la paciente, esterilizarse’. Es importante,
previo al embarazo, ofrecer a la paciente un con-
sejo genético apropiado, no soélo por los efectos
adversos reciprocos entre la enfermedad y el em-
barazo y los riesgos para el feto, sino también por
la posibilidad de que el feto herede la enfermedad
materna. Si la paciente finalmente decide intentar
un embarazo, debera realizarse un examen médico
completo antes de la concepcion y si esta afecta de
una NF severa se debe desaconsejar el embarazo a
la gestante.
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