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PRESENTACIÓN DE CASO
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Resumen
La  en fermedad  de  Von  Reck l inghausen
(Neurof ibromatosis  t ipo  1)  es  una  de  las
enfermedades  autosómicas  dominantes  más
comunes que afecta a los humanos. La alteración
esquelética más frecuente es la cifoescoliosis (por
displasia  vertebral),  que  puede  ser  progresiva  y
acompañarse  de  problemas  respiratorios  de  tipo
restrictivo o alteraciones cardíacas. La luxación de
cadera  asociada a  la  neurofibromatosis  tipo  1  es
muy poco frecuente, así como la osteonecrosis. Las
diferentes modalidades de estudios imagenológicos
juegan  un  importante  papel  en  el  diagnóstico  y
seguimiento  de  dicha  entidad  nosológica.  Por  lo
poco  común  de  la  luxación  de  cadera  con
osteonecrosis asociada a la neurofibromatosis tipo 1,
se  decidió  presentar  el  caso  de  una paciente  de
color de piel blanca, de 47 años de edad.
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Abstract
Von Recklinghausen disease (neurofibromatosis type
1) is one of the most common autosomal dominant
diseases which affect humans.  The most frequent
skeletal alteration is kyphoscoliosis (due to vertebral
dysplasia),  which  can  be  progressive  and
accompanied  by  restrictive  type  respiratory
problems  or  cardiac  alterations.  Hip  dislocation
associated with neurofibromatosis type 1 is very rare,
as  is  osteonecrosis.  The  different  modalities  of
imaging  studies  play  an  important  role  in  the
diagnosis and monitoring of this nosological entity.
Due to the rare occurrence of hip dislocation with
osteonecrosis  associated  with  neurofibromatosis
type  1,  it  was  decided to  present  the  case  of  a
47-year-old white patient.
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INTRODUCCIÓN

La neurofibromatosis es una genodermatosis que
fue descrita por el patólogo alemán Friedrich von
Reck l inghausen  en  1882.  Es  una  rara
enfermedad de herencia autosómica dominante,
caracterizada por una variable expresión clinica,
que cursa con la presencia severa de afecciones
a  nivel  del  aparato  locomotor,  lesiones
dermatológicas,  neurológicas  y  vasculares.(1,2)

Se  distinguen  tres  formas  de  la  enfermedad,
neurofibromatosis  tipo 1 (NF1) o enfermedad de
von Recklinghausen, la forma más común (85%);
neurofibromatosis  tipo 2 (NF-2) o forma central
tipo adulto (10%),  y  neurofibromatosis   tipo 3
(NF-3)  o  forma  mixta,  excepcional .  La
prevalencia  estimada  de  NF-1  es  1  en  3000
recién  nacidos.  Se  hereda  con  carácter
autosómico dominante con penetrancia completa
y expresividad variable. El gen responsable está
localizado en el cromosoma 17q11.2 y codifica la
neurofibromina que tiene un papel modulador en
el crecimiento celular y la diferenciación de la
cresta neural.(3)

Entre las lesiones óseas hay dos características,
una es la displasia del ala del esfenoides, que
puede  pasar  clínicamente  inadvertida  y  la
displasia de los huesos largos,  que afecta con
más frecuencia la tibia conllevando a problemas
ortopédicos o traumáticos como la seudoartrosis.(4)

O t r a s  m a n i f e s t a c i o n e s  d e l  s i s t e m a
osteomioarticular  incluyen  disminución  de  la
densidad  mineral  ósea  que  puede  estar  muy
reducida en la cadera, cuello femoral y espina
lumbar, la atrofia muscular espinal, cambios en
la  estructura  costal,  rotación  vertebral,
acuñamiento vertebral; la escoliosis es descrita
como la complicación más frecuente.(5)

Por lo poco común de la luxación de cadera con
osteonecrosis  asociada  a  la  neurofibromatosis
tipo  1,  se  presenta  el  caso  de  una  paciente
blanca,  femenina,  de  47  años  de  edad  con
diagnóstico  de  NF1,  con  luxación  de  cadera
recurrente,  la  cual  fue  evaluada  con  varias
modalidades  imagenológicas  (rayos  X,
tomografía  y  resonancia  magnética  nuclear).

PRESENTACIÓN DEL CASO

Paciente blanca, femenina, de 47 años de edad,
con  diagnóstico  de  neurofibromatosis  tipo  1
desde la infancia, la cual llevaba seguimiento por

el  Servicio  de  Ortopedia  y  Traumatología  por
asimetría de las caderas y dolor a nivel  de la
articulación  coxofemoral  derecha.  En  los  dos
últimos  años  presentó  luxación  de  la  cadera
derecha  en  t res  ocas iones  de  manera
espontánea,  en  esta  últ ima  ocasión  al
incorporarse de la posición de sentada. Arribó al
hospital con aumento de volumen a nivel de la
raíz  del  muslo,  dolor  intenso  y  marcada
impotencia funcional,  por lo que se decidió su
ingreso para estudio y tratamiento.

Al  examen  físico  destacaron  los  hallazgos  del
sistema  osteomioarticular,  observándose
aumento  de  volumen  de  partes  blandas  y
cambios  en  la  coloración  de  la  piel,  que  se
extendían desde la espina iliaca anterosuperior
derecha,  los  genitales  externos,  hasta  la  cara
anteromedial del muslo ipsilateral.

Dolor a la palpación de la región afectada con
marcada  impotencia  funcional  que  impedía  la
marcha y los movimientos rotatorios a nivel de la
articulación coxofemoral derecha que no aliviaba
con la inmovilización.

Además,  acortamiento  del  miembro  inferior
derecho,  asimetría  de  las  espinas  iliacas
anterosuperiores.

Incapacidad  para  realizar  los  movimientos
activos a nivel de la cadera derecha. Se realizó
biopsia de imagen nodular subcutánea a nivel de
la  región  inguinal  derecha  y  del  músculo
obturador externo derecho, ambas compatibles
con neurofibromatosis plexiforme.

Se  realizaron  estudios  de  laboratorio,  no
encontrándose  hallazgos  significativos  en  los
mismos. Hb:13.7  g/dl,  leucograma 7.9 x10 9/l,
segmentados  0.48,  linfocitos  0.48,  eosinófilos
0.04, glucosa 4.9 mmol/l, eritrosedimentación 5
mm/h, urea 4.2 mmol/l, creatinina 89.2 mmol/l,
ácido  úrico  198 mmol/l,  colesterol  2.9  mmol/l,
triglicéridos  0.75 mmol/l, TGO 18 U/l, TGP 11 U/l,
GGT 23 U/l, LDH 250 U/l, fosfatasa alacalina 86
U/l,  ritis  2,  proteína  C  reactiva  17.47  mg/l,
proteínas  totales  80  g/l,  albúmina  45.02  g/l,
globulina 23, VLDLc 0.2.

Entre los estudios imagenológicos se realizaron
r a y o s  X  d e  a m b a s  c a d e r a s  e n  v i s t a
anteroposterior  (Figura.  1),  tomografia  axial
computarizada de la pelvis (Figura.2), resonancia
magnética nuclear de la pelvis en plano coronal y
axial (Figura. 3, 4 y 5).
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DISCUSIÓN

La  NF  1  es  una  enfermedad  autosómica
dominante,  clásicamente  ocasionada  por  el
trastorno de un solo gen.  Su defecto genético
causante  está  determinado  por  un  gen  del
cromosoma 17 y se considera que se expresa en
la formación de las células de la cresta neural.(6)

Las manifestaciones de la NF1 en los diferentes
sistemas  son  múlt iples,  se  encuentran
manifestaciones  óseas  en  casi  el  50% de  los
pacientes,  especialmente  en  aquellos  cuya
enfermedad presenta  una  mayor  expresividad;
habitualmente  quistes  en  las  falanges,
neoformación  ósea  perióstica  y  áreas  de
esclerosis, la literatura refleja que la escoliosis es
la manifestación esquelética más frecuente (10 a
30%).(7)

Los autores encontraron solo 13 casos publicados
de  luxación  de  cadera  en  pacientes  con
neurofibromatosis tipo1, con causas traumáticas
y  no  traumáticas.(7)  Las  causas  descritas  de
luxación no traumática son varias: neurofibroma,
que  crea  un  problema  mecánico,  siendo  el
productor  de  la  luxación  y  dismetría  por
elongación de la extremidad, que determina una
oblicuidad  pélvica  con  disminución  de  la
cobertura cefálica femoral por parte del cótilo en
lado alongado; la oblicuidad pélvica debida a la
escoliosis  también  va  a  producir  el  mismo
problema de disminución de la cobertura cefálica
femoral.(8)

En  la  literatura  revisada  no  se  encontraron
estudios que asocien la luxación de cadera en la
neurofibromatosis tipo 1 con la osteonecrosis.

Este  caso  muestra  la  utilidad  de  los  estudios
imagenológicos en el diagnóstico y evaluación de
l a s  m a n i f e s t a c i o n e s  ó s e a s  d e  l a
neurofibromatosis  tipo  1,  así  como  de  sus
complicaciones.  Para  la  detección  de  estas
lesiones, la tomografía axial computarizada  es
más  específica,  pero  la  resonancia  magnética
nuclear (RMN) es más sensible. La osteonecrosis
es diagnosticada en la RMN cuando se evidencia
una banda de hipointensidad de señal, en todas
las secuencias, ubicada típicamente en la porción
superior  de  la  cabeza  femoral,  delineando  un
área central de médula.(9,10)

Como limitación del  estudio se encontró la no
administración  de  contraste  endovenoso
(Gadolinio) el cual pudiese mejorar la detección
precoz  de  la  osteonecrosis  mediante  la

demostración de áreas de realce disminuido en
secuencias T1 y T2.
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