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Resumen Abstract

La enfermedad de Von Recklinghausen Von Recklinghausen disease (neurofibromatosis type
(Neurofibromatosis tipo 1) es una de las 1) is one of the most common autosomal dominant
enfermedades autosémicas dominantes mas diseases which affect humans. The most frequent
comunes que afecta a los humanos. La alteracion skeletal alteration is kyphoscoliosis (due to vertebral
esquelética mas frecuente es la cifoescoliosis (por dysplasia), which can be progressive and
displasia vertebral), que puede ser progresiva y accompanied by restrictive type respiratory
acompafarse de problemas respiratorios de tipo problems or cardiac alterations. Hip dislocation
restrictivo o alteraciones cardiacas. La luxacién de associated with neurofibromatosis type 1 is very rare,
cadera asociada a la neurofibromatosis tipo 1 es as is osteonecrosis. The different modalities of
muy poco frecuente, asi como la osteonecrosis. Las imaging studies play an important role in the
diferentes modalidades de estudios imagenolégicos diagnosis and monitoring of this nosological entity.
juegan un importante papel en el diagndstico y Due to the rare occurrence of hip dislocation with
seguimiento de dicha entidad nosolégica. Por lo osteonecrosis associated with neurofibromatosis
poco comun de la luxacion de cadera con type 1, it was decided to present the case of a

osteonecrosis asociada a la neurofibromatosis tipo 1, 47-year-old white patient.
se decidié presentar el caso de una paciente de
color de piel blanca, de 47 afios de edad. Key words: neurofibromatose 1, hip dislocation,

ostionecrosis
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis es una genodermatosis que
fue descrita por el patélogo aleman Friedrich von
Recklinghausen en 1882. Es una rara
enfermedad de herencia autosémica dominante,
caracterizada por una variable expresién clinica,
que cursa con la presencia severa de afecciones
a nivel del aparato locomotor, lesiones
dermatoldgicas, neuroldgicas y vasculares.*?

Se distinguen tres formas de la enfermedad,
neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o enfermedad de
von Recklinghausen, la forma mas comun (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 caracter
autosémico dominante con penetrancia completa
y expresividad variable. El gen responsable esta
localizado en el cromosoma 17g11.2 y codifica la
neurofibromina que tiene un papel modulador en
el crecimiento celular y la diferenciacién de la
cresta neural.®

Entre las lesiones éseas hay dos caracteristicas,
una es la displasia del ala del esfenoides, que
puede pasar clinicamente inadvertida y la
displasia de los huesos largos, que afecta con
mas frecuencia la tibia conllevando a problemas
ortopédicos o traumaticos como la seudoartrosis.”

Otras manifestaciones del sistema
osteomioarticular incluyen disminucién de la
densidad mineral 6sea que puede estar muy
reducida en la cadera, cuello femoral y espina
lumbar, la atrofia muscular espinal, cambios en
la estructura costal, rotacién vertebral,
acufamiento vertebral; la escoliosis es descrita
como la complicacién mas frecuente.®

Por lo poco comun de la luxacién de cadera con
osteonecrosis asociada a la neurofibromatosis
tipo 1, se presenta el caso de una paciente
blanca, femenina, de 47 afios de edad con
diagndstico de NF1, con luxaciéon de cadera
recurrente, la cual fue evaluada con varias
modalidades imagenoldgicas (rayos X,
tomografia y resonancia magnética nuclear).

PRESENTACION DEL CASO
Paciente blanca, femenina, de 47 afos de edad,

con diagnéstico de neurofibromatosis tipo 1
desde la infancia, la cual llevaba seguimiento por

el Servicio de Ortopedia y Traumatologia por
asimetria de las caderas y dolor a nivel de la
articulaciéon coxofemoral derecha. En los dos
Gltimos afios presentd luxaciéon de la cadera
derecha en tres ocasiones de manera
espontdnea, en esta Ultima ocasién al
incorporarse de la posicién de sentada. Arribé al
hospital con aumento de volumen a nivel de la
raiz del muslo, dolor intenso y marcada
impotencia funcional, por lo que se decidid su
ingreso para estudio y tratamiento.

Al examen fisico destacaron los hallazgos del
sistema osteomioarticular, observandose
aumento de volumen de partes blandas vy
cambios en la coloracién de la piel, que se
extendian desde la espina iliaca anterosuperior
derecha, los genitales externos, hasta la cara
anteromedial del muslo ipsilateral.

Dolor a la palpacion de la regién afectada con
marcada impotencia funcional que impedia la
marcha y los movimientos rotatorios a nivel de la
articulacién coxofemoral derecha que no aliviaba
con la inmovilizacién.

Ademas, acortamiento del miembro inferior
derecho, asimetria de las espinas iliacas
anterosuperiores.

Incapacidad para realizar los movimientos
activos a nivel de la cadera derecha. Se realiz6
biopsia de imagen nodular subcutdnea a nivel de
la regién inguinal derecha y del musculo
obturador externo derecho, ambas compatibles
con neurofibromatosis plexiforme.

Se realizaron estudios de laboratorio, no
encontrandose hallazgos significativos en los
mismos. Hb:13.7 g/dl, leucograma 7.9 x10 ¥/I,
segmentados 0.48, linfocitos 0.48, eosindfilos
0.04, glucosa 4.9 mmol/l, eritrosedimentacién 5
mm/h, urea 4.2 mmol/l, creatinina 89.2 mmol/l,
acido Urico 198 mmol/l, colesterol 2.9 mmol/I,
triglicéridos 0.75 mmol/l, TGO 18 U/I, TGP 11 U/,
GGT 23 U/I, LDH 250 U/I, fosfatasa alacalina 86
U/I, ritis 2, proteina C reactiva 17.47 mag/l,
proteinas totales 80 g/I, albumina 45.02 g/I,
globulina 23, VLDLc 0.2.

Entre los estudios imagenoldgicos se realizaron
rayos X de ambas caderas en vista
anteroposterior (Figura. 1), tomografia axial
computarizada de la pelvis (Figura.2), resonancia
magnética nuclear de la pelvis en plano coronal y
axial (Figura. 3, 4y 5).
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Figura. 1. Rayos X de ambas caderas en vista anteroposterior donde
se observa luxacion de la cadera derecha con rotacion extemna v
abduccidn, acortamiento del miembro inferior derecho.

%
Figura. 2. Tomografia axial computarizada de Ia pelvis donde se
observa erosion del techo acetabular derecho v de la cabeza femaoral,
con aplanamiente de la misma v acortamiente del cuello femoral.
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Figura. 3. Imagen de resonancia magnetica nuclear de la pelvis
en secuencia T2 con supresion de grasa, observandose pérdida
de la integridad del acetdbulo derecho, geodas subcondrales con
aplanamiento, erosion v deformidad de la cabeza femoral
derecha.
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Figura 4. Imagen de resonanda magnética nudear de la pelvis en
secuenda T2 coronal donde se observa marcado edema en planos
musculares con compromiso del musculo pseas, iliaco, piramidal de
la pelvis, pectineo, obturador intermo v externo de la cadera
derecha e inflamacion sinovial ilio pectinea, trocantérica , geodas
subcondrales de la cabeza femoral v pérdida de la integridad del
acetdabulo derecho.

Figuras 5A y 5B. Imagenes de resonancia magnética nuclear de la pelvis en secuenda T2 adal en que se observa
aumento de volumen de partes blandas a nivel del labio mayor derecho, marcado edema de los planos musculares
con afectacidn del musculo glites menor, aductores v piramidal derechos e inflamadidn sinovial trocantérica.
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DISCUSION

La NF 1 es una enfermedad autosdmica
dominante, cldsicamente ocasionada por el
trastorno de un solo gen. Su defecto genético
causante estd determinado por un gen del
cromosoma 17 y se considera que se expresa en
la formacién de las células de la cresta neural.®

Las manifestaciones de la NF1 en los diferentes
sistemas son multiples, se encuentran
manifestaciones dseas en casi el 50% de los
pacientes, especialmente en aquellos cuya
enfermedad presenta una mayor expresividad;
habitualmente quistes en las falanges,
neoformaciéon 6sea peridstica y areas de
esclerosis, la literatura refleja que la escoliosis es
la manifestacion esquelética mas frecuente (10 a
30%).”

Los autores encontraron solo 13 casos publicados
de luxacién de cadera en pacientes con
neurofibromatosis tipol, con causas traumaticas
y no traumaticas.” Las causas descritas de
luxacién no traumatica son varias: neurofibroma,
que crea un problema mecdanico, siendo el
productor de la luxaciéon y dismetria por
elongacién de la extremidad, que determina una
oblicuidad pélvica con disminucién de la
cobertura cefalica femoral por parte del cétilo en
lado alongado; la oblicuidad pélvica debida a la
escoliosis también va a producir el mismo
problema de disminucidén de la cobertura cefdlica
femoral.®

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

Este caso muestra la utilidad de los estudios
imagenoldgicos en el diagndstico y evaluacion de
las manifestaciones 06seas de la
neurofibromatosis tipo 1, asi como de sus
complicaciones. Para la deteccién de estas
lesiones, la tomografia axial computarizada es
mas especifica, pero la resonancia magnética
nuclear (RMN) es mas sensible. La osteonecrosis
es diagnosticada en la RMN cuando se evidencia
una banda de hipointensidad de sefal, en todas
las secuencias, ubicada tipicamente en la porcién
superior de la cabeza femoral, delineando un
area central de médula.®®

Como limitacién del estudio se encontré la no
administraciéon de contraste endovenoso
(Gadolinio) el cual pudiese mejorar la deteccién
precoz de la osteonecrosis mediante la

demostracion de areas de realce disminuido en
secuencias T1y T2.
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