
Introducción
La neurofibromatosis de von Recklinghausen o neurofi-

bromatosis tipo 1 (NF-1) es el trastorno neurocutáneo más fre-
cuente(1). Presenta una incidencia aproximada de 1 caso por 3.000
nacidos vivos(1,2). Se hereda de forma autosómica dominante; el
gen transmisor de este proceso se encuentra en el brazo largo del
cromosoma 17, en la región q11,2(3). Clínicamente se caracte-
riza por numerosas manchas café con leche, neurofibromas y
nódulos de Lisch. Se observan con frecuencia complicaciones
multisistémicas asociadas a este trastorno(2,4). Describimos las
características clínicas, hallazgos radiológicos y abordaje tera-
péutico en un paciente con NF-1, malformación de Chiari, es-
coliosis y siringomielia. 

Caso clínico
Varón de 12 años de edad, diagnosticado de NF-1, hijo de

padres jóvenes no consanguíneos y nacido de embarazo normal.
El parto fue distócico por procidencia de codo izquierdo, com-
plicándose con parálisis braquial derecha y fractura clavicular
de ese mismo lado. Marchó a los 18 meses. Precisó tratamien-
to quirúrgico a los 2 años de vida por parálisis braquial sin re-
sultados favorables. A los 3 años de edad inició claudicación de
extremidad inferior izquierda con tendencia a pie equino. Se re-
alizó alargamiento de tendón de Aquiles unos meses después sin
resultados positivos. A los 4 años se observó escoliosis incipiente
y alteración de la movilidad de mano derecha. Desde los 10 años
muestra dificultad para controlar esfínter urinario con alteración
progresiva de la deambulación; incapacidad para la marcha a los
12 años. 

Existen antecedentes familiares de NF-1 en la madre y en
uno de sus tres hermanos. 

En la exploración física se observan numerosas manchas ca-
fé con leche de distinto tamaño distribuidas de forma generali-
zada. Presenta escoliosis severa (Fig. 1) y paraparesia espásti-
ca. En miembros inferiores existe anquilosis en flexión de am-
bas rodillas y pies equino-varos, reflejos miotáticos exaltados y
Babinsky positivo bilateralmente. En extremidades superiores

se aprecia disminución de la movilidad, pérdida de fuerza y re-
flejos miotáticos normales, con anquilosis de codo derecho y ac-
titud en flexión. La sensibilidad termoalgésica está abolida en-
tre los dermatomas C4 y D11; la sensibilidad es difícilmente va-
lorable por debajo de este nivel. Presenta estrabismo conver-
gente derecho; resto de pares craneales normales. En el fondo
de ojo se visualiza palidez de ambas papilas. 

Exploraciones complementarias. RX de cráneo: elevación
de ambos peñascos. RX de columna: escoliosis severa (Fig. 2).
Estudio electroencefalográfico: trazado normal. TC craneal: a
nivel temporal derecho se observa una zona de polimicrogiria
y ligera dilatación de ambos ventrículos laterales siendo el res-
to de parénquima cerebral y sistema ventricular normal. RM
cervical y dorsal: malformación de Chiari; cuarto ventrículo
discretamente dilatado y elongado; extensa cavidad siringo-
miélica desde C2 hasta cono medular (Fig. 3). Mielografía: ca-
vidad quística desde C2 a filum terminale, de carácter comuni-
cante. 

Evolución y tratamiento. A los 13 años de edad se practi-
có sección del filum terminale. La evolución posterior ha sido
favorable recuperando control de esfínteres, así como una clara
mejoría en la movilidad de miembros superiores, siendo discre-
ta en miembros inferiores. La recuperación de la sensibilidad ha
sido igualmente más importante en extremidades superiores. No
ha recuperado la marcha.
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Figura 1. Caso clínico: numerosas manchas café con leche y escoliosis
importante.



Discusión
La NF-1 es una entidad clínicamente bien definida(5). Se ca-

racteriza básicamente por la presencia de numerosas manchas
café con leche presentes desde el nacimiento, neurofibromas dér-
mico-subdérmicos y lesiones hamartomatosas en iris (nódulos
de Lisch). Pueden observarse en este trastorno numerosas com-
plicaciones clinicoradiológicas a nivel de sistema nervioso cen-
tral o periférico, esqueleto, tejidos blandos y sistema endocri-
no(1,2,4-9). Las complicaciones más frecuentemente descritas son
los procesos tumorales (principalmente gliomas de vías ópti-
cas y neurofibromas plexiformes) y la escoliosis. Aunque las
manifestaciones óseas asientan fundamentalmente en raquis, es
frecuente también encontrar cambios distróficos en huesos cra-
neales, así como en huesos largos de extremidades. 

La escoliosis, acompañada o no de cifosis, es la manifesta-
ción ortopédica más frecuente; aparece en algunas series como
la complicación de mayor prevalencia en la NF-1(8). La inci-
dencia de escoliosis en este trastorno neurocutáneo es del 10%(10),
aunque ha sido observada en algunos estudios hasta en un 45%
de los pacientes controlados(8,11). La mayoría de los pacientes he-

redan asociadas simultáneamente la NF-1 y la escoliosis, de for-
ma autosómica dominante(2); esta asociación ha sido observada
en el 100% en gemelos monocigóticos y en el 60% en familia-
res de primer grado(12).

Aunque se han propuesto diferentes mecanismos etiopato-
génicos para explicar la escoliosis en la NF-1, el más amplia-
mente referido está en relación con los cambios distróficos o dis-
plásicos de los cuerpos vertebrales(2,9-11,13). 

Clínicamente es un problema bien tolerado en los primeros
años de la vida; estas lesiones progresan a partir de la adoles-
cencia, y sin el tratamiento adecuado, pueden aparecer proble-
mas ortopédicos severos, compromiso neurológico y cardio-
rrespiratorio(9,14). 

La asociación de siringomielia, escoliosis y malformación
de Chiari se ha observado y estudiado en repetidas ocasiones(15,16).
Sin embargo, es excepcional su presencia en los trastornos neu-
rocutáneos, describiéndose casos aislados(17-19).

La afectación de la médula espinal en la NF-1 comprende
distintos tipos de manifestaciones. Las complicaciones preva-
lentes que asientan en esta localización son los procesos tumo-
rales, meningoceles y ectasias durales(9). La siringomielia en la
NF-1 ha sido referida previamente en casos aislados(9), en oca-
siones asociado a tumores intraespinales. Este hallazgo clínico
y neurorradiológico suele manifestarse a partir de la adolescen-
cia. La presencia de siringomielia en nuestro paciente puede tra-
tarse de un hallazgo casual, relacionarse exclusivamente con la
malformación de Chiari o bien ser una complicación de escasa
prevalencia en la NF-1. 

En conclusión, describimos un caso de NF-1 con siringo-
mielia y malformación de Chiari; la escasa frecuencia de esta
asociación le confiere un especial interés clínico y científico.
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Figura 2. Rx columna. Escoliosis dorsolumbar severa de doble curva.
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Figura 3. RM (proyección sagital). a. Siringomielia cervical; malformación de Chiari, con dilatación y elongación del IV ventrículo. b. Siringomielia
dorsolumbar.


