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IMAGEN

Las neurofi bromatosis está considerada una enfermedad 
rara, pero dent ro de ellas es la más común. Se debe a una 
alteración genét ica que provoca el crecimiento de tumores 
por todo el organismo, ut il izando como vía de crecimiento 
el sistema nervioso.

Hay dos variantes de la neurofi bromatosis, conocidas 
como neurofi bromatosis 1 (NF1) y neurofi bromatosis 2 
(NF2). Las 2 t ienen en común la aparición de manchas café 
con leche. El diagnóst ico se suele realizar por la clínica del 
paciente y pruebas diagnóst icas, como el elect romiogra-
ma, pero cuando se quiere estudiar la extensión de la en-
fermedad, una buena técnica es la resonancia magnét ica 
(fi gs. 1-4).
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Figura 1 A) Imagen en plano sagital potenciada en T1SE, en la que se aprecia una cierta discont inuidad a lo largo del seno longi-
tudinal en su porción frontococipital.  B) Imagen en plano t ransversal obtenida con una secuencia FLAIR, en la que se aprecian unas 
imágenes hiperintensas en la misma área que en la imagen A. C) Imagen en plano t ransversal potenciada en T1SE, t ras la adminis-
t ración de gadolinio, en la que se aprecia una captación de cont raste del área antes mencionada.
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Figura 2 A) Imagen en plano sagital potenciada en T1SE donde se pude observar que los tumores t ienen un crecimiento int raca-
nal. B) Imagen en plano coronal obtenida con una secuencia TFE balanced,  en la que se puede ver el crecimiento int racanal y el 
desplazamiento de la médula. C) Imagen t ransversal TFE balanced,  en la que se observa la afectación de los nervios en los aguj eros 
de conj unción.
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Figura 3 Imágenes obtenidas con secuencias T2 TSE con supresión grasa. A) Imagen en plano coronal de la pelvis, en la que se 
aprecia el crecimiento de tumores a lo largo del plexo sacro y todas sus ramas. B) Imagen en plano coronal de los muslos, del mis-
mo paciente, pudiendo ver la extensión de la enfermedad. C) Imagen en plano t ransversal de la pelvis a nivel de la sínfi sis, donde 
se pueden ver, además de la afectación de la cadena principal, ot ras lesiones, como la del nervio obturador.

A C

Figura 4 Imágenes compat ibles con NF1. A) Plano sagital en el que se observa la tumoración cerebral siguiendo el t rayecto del 5 
par craneal. B) Plano coronal en el que se muest ra una hipoplasia del ala esfenoidal. C) Imagen axial cont rastada donde se pueden 
apreciar áreas quíst icas.
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La diferencia más esencial ent re la NF1 y la NF2 es que la 
primera afecta al sistema nervioso cent ral,  y los shwanomas 
son los tumores más conocidos, los cuales pueden dar lugar 
a meningiomatosis (fi g. 1) o a crecimiento de tumoraciones 
en la columna (fi g. 2). La NF2 puede afectar al resto del 
organismo, como por ej emplo la pelvis o las ext remidades 
inferiores (fi g. 3), y puede presentar muchas complicacio-
nes para el paciente, sobre todo por compresión, debido al 
crecimiento incont rolado de estos tumores benignos.

La afectación de esta enfermedad es diferente. La NF1 
t iene un índice de frecuencia de 1 de cada 3.000 personas, 
y la NF2 t iene un índice de afectación de 1 de cada 40.000 
personas. Ello hace que la NF1 se considere una enferme-
dad con una incidencia alta ent re las enfermedades heredi-
tarias.
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Anexo 1

Categoría Descripción Característ icas

NFI Clásica o periférica o Von Recklinghausen Manchas café con leche. Múlt iples neurofi bromas. Signo de 
Crowe. Nódulos de Lisch. Glioma ópt ico

NFII Cent ral o acúst ica No nódulos de Lisch. Pocas manchas café con leche. 90% 
neuromas del acúst ico

NFIII Mixta Tumores del sistema nervioso cent ral y periférico 
Manchas café con leche y neurofi bromas

NFIV Variante Manchas café con leche y neurofi bromas difusos. 
Sin deformidades

NFV Segmentaria Limitación de manchas café con leche y/ o neurofi bromas 
en un segmento unilateral.  No familiar

NFVI Manchas café con leche Componente macular del síndrome

NFVII Tardía Inicio después de los 20 años

NFVIII No específi ca Neurofi bromatosis defi nida. No t iene característ icas 
de ninguna ot ra
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