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La neurofibromatosis tipo 2 (NF2), enfermedad autosémica dominante, se caracteriza por
presentar schwannomas bilaterales, meningiomas y gliomas. Se reporta el caso de una
mujer de 34 anos con hipoacusia bilateral, paralisis facial izquierda y pérdida de la cons-
ciencia, en quien se realiz6é una resonancia magnética (RM) halldndose 2 lesiones de masa
captadoras de contraste en el &ngulo pontocerebeloso y se establecié el diagnéstico presun-
tivo de NF2 de acuerdo con criterios diagnésticos. Se decide realizar la reseccién quirirgica

y biopsias del tumor de mayor tamario, encontrandose neurinoma del acustico.

Conclusién: Los hallazgos mediante RM pueden ser usados como método diagnéstico.

© 2017 Sociedad Neurolégica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.

Bilateral acoustic neurinoma as diagnostic of neurofibromatosis type 2:
Case report

ABSTRACT
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Neurofibromatosis type 2 (NF2) is an autosomal dominant genetic disease that is characte-
rized by the presence of bilateral schwannomas, meningiomas and gliomas. This is a case
report of a woman of 34 years who has bilateral hipoacusia, left facial paralysis and cons-
ciousness loss in who it has been realized magnetic resonance imaging (MRI) and it has
been found two mases scavenging contrast in the angle pontocerebellar. It has been esta-
blished NF2 as presumptive diagnostic by diagnostic criteria. The bigger lesion was resected
surgically and it has been obtained histopathologic specimens that showed acoustic sch-

wannomas.

Conclusion: The findings of MRI can be used as diagnostic method.

© 2017 Sociedad Neuroldgica Argentina. Published by Elsevier Espafa, S.L.U. All rights
reserved.
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Caso clinico

A continuacién, se presenta el caso cinico de una paciente
mujer de 34 afos, proveniente de una zona rural del Pert, con
un cuadro clinico de 4 meses de inicio insidioso y un curso pro-
gresivo caracterizado por pérdida de la consciencia recurrente
con duracién de 2 min, aproximadamente; ademas, hipoacu-
sia bilateral y pardlisis facial periférica izquierda. Asi mismo,
refiere pérdida del campo visual del ojo derecho. Es internada
al servicio de neurocirugia con el diagnostico de sindrome de
hipoacusia bilateral y alteracién de la visién en el ojo derecho.

Tiene como antecedente personal convulsiones ténico clé-
nicas desde los 15 anos. En sus antecedentes familiares, refiere
el fallecimiento de su madre a los 47 anos por cardiopatia
isquémica y que, a su vez, presentaba hipoacusia bilateral.

Se realiza el examen fisico, halldndose nddulos multi-
ples en miembros superiores y miembros inferiores, méviles,
blandos, dolorosos a la palpacién y ademdas una masa cer-
vical. En el examen neurolégico se observd una escala de
coma de Glasgow de 15, asimetria facial izquierda periférica,
pupilas isocéricas reactivas a la luz, estrabismo convergente,
hipoacusia bilateral severa a predominio derecho, hemipare-
siabraquiocrural derecha y lateralizacién derecha ala marcha,
dismetria y adiadococinesia. En la evaluacién oftalmolégica
en el ojo derecho se observé conjuntiva eritematosa, leucoma
corneal, no evaluable por fondo de ojo y en ojo izquierdo pre-
senté lagoftalmos sin alteraciones en fondo de ojo.

Posteriormente, se le realiz6 una RM que evidencia lesién
expansiva extraaxial de senal heterogénea que se localiza en el
angulo pontocerebeloso izquierdo, mide 40 x 36 x 33 mm, que
capta intensamente contraste, ejerce efecto de masa compri-
miendo y desplazando el mesencéfalo y la protuberancia hacia
la derecha, asi como desplazamiento posterior del hemisferio
cerebelosoizquierdoy el v ventriculo (figs. 1-3). Hallazgo com-
patible con neurofibroma. Ademads, se evidencia otra lesién
nodular de menor tamano en el angulo pontocerebeloso
derecho, que mide 18 x 14 x 10 mm, también compatible con
neurofibroma.

Figura 1 - Corte sagital (T1) con contraste.
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Figura 2 - Corte axial (T1) con contraste.

Se establece el diagndstico de neurofibromatosis tipo
2 (NF2). Con este diagnéstico se realiz6 una craneotomia
izquierda retromastoidea mas reseccién subtotal de tumor del
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Figura 3 - Corte axial FLAIR.



164 NEUROL ARG.2018;10(3):162-165

angulo pontocerebeloso y el reporte histolégico realizado por
biopsia concluye con neurinoma del acustico.

Discusién

La NF2 es un sindrome de neoplasia multiple de herencia
autosémica dominante, de penetrancia cercana al 100% en
la sexta década de la vida'. Esta enfermedad es causada
por la mutacién del gen NF2 ubicado en el brazo largo del
cromosoma 22%3, lo que produce deficiencia en la produc-
cién de la proteina merlina, proteina del citoesqueleto’ con
funcién de supresién tumoral®. Las mutaciones que afec-
tan al gen NF2 pueden resultar evidentes a través de al
menos 3 tipos diferentes de alteraciones genéticas*. En pri-
mer lugar, las mutaciones heredadas debido a mutaciones
de linea germinal resultan en la pérdida de un alelo; estos
van acompanados de alteraciones somdticas en el otro, que
causan la NF2 de tipo hereditaria. En segundo lugar, la apari-
cién de schwannomas esporadicos depende de las mutaciones
somaticas adquiridas en ambos alelos del gen NF2 y, en
tercer lugar, la neuropatia relacionada con NF2 puede resul-
tar de la pérdida de un solo alelo, como consecuencia de
una célula haploinsuficiente de tipo especifico en las células
neuronales®.

La NF2 o forma acustica bilateral tiene una incidencia
mayor a la prevalencia, ya que muchos casos no cumplen con
criterios diagnésticos de la enfermedad o fallecen antes de
ello®. La incidencia es aproximadamente de 1 en 25.000 naci-
dos vivos®. Esta enfermedad se caracteriza por el desarrollo
de multiples tumores benignos de crecimiento lento, siendo
la localizacién en el sistema nervioso central causa de mor-
bimortalidad importante en los pacientes'. Asi mismo, con
frecuencia se presentan lesiones cutédneas en un 70%" y lesio-
nes oftalmolégicas en un 47%, donde las cataratas tienen una
mayor prevalencia®.

La edad promedio de presentacién es entre los 18 y los
24 anos, siendo mas frecuente el hallazgo de schwannomas
bilaterales mediante imédgenes a una edad promedio de 30
anos®. En el presente caso, el diagndstico se establecié a
los 34 anos, aun cuando la sintomatologia empezé hace 15
afios aproximadamente; esta demora en el diagnédstico podria
deberse a la falta de acceso a servicios de salud y a la falta de
conocimiento de la enfermedad en zonas rurales del Peru.

Los criterios diagnésticos de la NF2 requieren la presencia
de uno de los siguientes; primero, schwannomas bilaterales
del vir par craneal (pc) diagnosticados en la RM o tomogra-
fia axial computarizada (TAC); la biopsia no es necesaria.
Segundo, familiar de primer grado con NF2 y schwannoma
unilateral del viipc o 2 de los siguientes: meningioma,
glioma, neurofibroma, opacidad lenticular subcapsular poste-
rior (catarata cortical juvenil). Tercero, schwannoma de viipc
unilateral diagnosticado por RM o TAC, y 2 de los siguien-
tes: meningioma, glioma, schwannoma, catarata cortical
juvenil y neurofibromas. Por dltimo, meningiomas multiples
(> 2) y schwannoma del viipc unilateral o 2 de los siguientes:
glioma, schwannoma, catarata cortical juvenil®.

En este caso, en cuanto a los hallazgos clinicos, la paciente
presentaba hipoacusia neurosensorial, una de las principales
manifestaciones otorrinolaringolégicas, con un 66%°, siendo

la mas frecuente la unilateral en un 75% de los pacientes con
NF2%°7; sin embargo, la paciente presentaba hipoacusia bila-
teral reportada en un 20% en la literatura”. Se ha descrito que
la hipoacusia se presenta desde formas moderadas a seve-
ras y tiene un curso progresivo® acompanada de tinnitus y
desequilibrio®, originada por la compresién del schwannoma
del nervio vestibular superior’® sobre el nervio coclear en
el canal auditivo interno®. Asi mismo, las convulsiones han
sido reportadas en un 24% de los pacientes y es tentador atri-
buir este sintoma a una displasia cortical®!®!. Las parélisis
facial y del nervio oculomotor son infrecuentes, con un 2%,
aproximadamente®’.

Respecto a las alteraciones oftalmoldgicas en pacientes
con NF2, las mas comunes son las opacidades lenticulares
corticales o subcapsulares, como las presentes en el caso
asi como gliomas discales, hamartomas combinados pigmen-
tados epiteliales y retinales, meningiomas de nervio éptico
o de membrana epirretinal®>8. Asi mismo, se ha descrito
la presencia de lesiones oculares secundarias a los tumores
intracraneales®.

En el presente caso, se hallaron schwannomas bilaterales
diagnosticados por RM. La bibliografia ha establecido que la
RM es la prueba de eleccién para el diagnéstico de neurino-
mas del actstico'?, pues detecta tumores de hasta 1mm°.
Sin embargo, un estudio menciona que existen inexplica-
bles hiperintensidades en iméagenes T2 de RM, indicativas de
migracién neuronal subyacente a NF2''. También se ha con-
siderado la TAC como prueba de diagndstico, aunque esta
prueba tiene un porcentaje de falsos negativos del 10%, pero
es muy util para describir la anatomia ésea’?. En adicién, enla
NF2 se presentan tumores intracraneales con una frecuencia
del 5-10%, donde aproximadamente el 90% de los tumores de
este tipo se origina en el dngulo cerebelopontino®.

Por otro lado, en cuanto a los antecedentes familiares, se
describié que la madre también presentaba hipoacusia bila-
teral; no obstante, este antecedente no forma parte de los
criterios diagnésticos por la inexistencia de pruebas confir-
matorias. Por lo tanto, la paciente cumplia con el principal
criterio radiolégico para el diagnéstico de esta patologia. Es
importante reconocer que el seguimiento en estos pacientes
debe ser anual, basado en la clinica. Los exdmenes indi-
cados por la guia de manejo de neurofibromatosis es el
examen oftalmolégico y la evaluacién auditiva, oral y del
habla®.

El tratamiento del schwannoma vestibular es eminen-
temente quirtirgico®®, aunque el papel de la radioterapia
externa es controversial®. El manejo luego de la extraccién qui-
rurgica indica fomentar el desarrollo de habilidades auditivas
y de la capacidad de lectura de labios®. El pronéstico de vida
de la NF2 luego del diagnéstico es de 15 anos y se han descrito
como factores la edad de diagnéstico, la presencia de tumores
intracraneales y el tratamiento®.

En conclusién, la NF2 es una patologia de origen genético,
infrecuente y cuyo diagndstico, por lo general, suele ser tardio,
trayendo consigo el deterioro de la calidad de vida de estos
pacientes, asi como de su esperanza de vida. Para su iden-
tificacién, son ttiles estudios como TAC o RM. Por tanto, un
diagnéstico y tratamiento oportunos, adecuados y multidisci-
plinarios mejorarian la calidad y el pronédstico de vida de los
pacientes®.
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