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Introduccion

La neurofibromatosis de von Recklinghausen es
un sindrome neurocutineo congénito, con un
amplio espectro de manifestaciones clinicas, cuyo
diagnostico se basa en la presencia de maltiples tu-
moraciones cutaneas y manchas de color café con
leche'.

La asociaciéon de esta enfermedad con fibrosis
intersticial pulmonar difusa, es poco frecuente,
siendo reconocido por primera vez en 19632,

El objetivo del presente trabajo, es la descrip-
cion de un caso de fibrosis intersticial pulmonar di-
fusa asociada a neurofibromatosis, y la revision de
las caracteristicas clinicas, radiograficas, funciona-
les respiratorias y anatomopatologicas de este tipo
de fibrosis pulmonar.

Observacion clinica

N.M.N., enferma de 63 afios, no fumadora, sin antecedentes
de enfermedad respiratoria, ni de contacto con sustancias po-
tencialmente tOxicas para el aparato respiratorio. Fue diagnosti-
cada en su infancia de neurofibromatosis, por la presencia de
tumoraciones multiples en el tronco y de manchas de color café
con leche. Su padre y tres de sus cinco hermanos, estaban tam-
bién diagnosticados de neurofibromatosis, ninguno de ellos con
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afectacion pulmonar parenquimatosa. Un afio antes del ingre-
5o, la paciente experimento astenia marcada, anorexia y disnea
de esfuerzo progresiva, y un mes antes, edemas maleolares bila-
terales. Ante la persistencia de los mismos y la progresion de
la disnea, ingres6 en nuestro servicio. La exploracion fisica
mostrd la existencia de cianosis, edemas maleolares y signos
tipicos de neurofibromatosis (multiples manchas de color café
con leche y numerosas tumoraciones blandas de color violaceo).
En la exploracion respiratoria, destacaba la presencia de ester-
tores crepitantes teleinspiratorios persistentes de predominio
basal. La auscultacion cardiaca, mostraba Gnicamente un des-
doblamiento del segundo tono en foco pulmonar. En la explo-
racion radiografica del téorax (proyecciones postero-anterior y

TABLA 1
Exploracion funcional respiratoria

VALORES VALORES %

TEORICOS OBSERVADOS
FvC 2.240 1.000 45
FEV, 1.780 930 52
FEV/FVC % 79,4 . 92
FEF 25-75 % 2,61 1,51
FRC 2.270 1.550 68
TLC 3.760 2.070 55
RV 1.550 1.130 73
DLCO 29,3 9,9 34
KCO 3,38 3,09 80

FVC: capacidad vital forzada. FEV |: volumen espiratorio maximo en el
primer segundo. FEF 25-75 %: flujo espiratorio entre el 25 % y el 75 %
de la capacidad vital. FRC: capacidad residual funcional. TLC: capaci-
dad pulmonar total. RV: volumen residual. DLCO: capacidad de difu-
sion. KCO: cociente entre la capacidad de difusion y el volumen alveolar.
Expresados en condiciones BTPS, excepto DLCO que lo esta en STDP.
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Radiografia de torax de la paciente en proyeccion postero-

Fig. 1.
anterior.

perfil), se objetivo cardiomegalia y un patron intersticial bilate-
ral, en forma de imagenes reticulonodulares, que afectaba por
igual todos los campos pulmonares, y en los l6bulos superiores,
imagenes aéreas, redondeadas de pequefio tamaiio (figura 1).
La gasometria arterial, en condiciones ambientales era: pH
7,51, pCO; 36 mm Hg, pO; 27 mm Hg; exceso base+6. El
electrocardiograma, evidenciaba bloqueo incompleto de rama
derecha e hipertrofia de ventriculo y auricula derechos. La
exploracion funcional respiratoria, era compatible con la exis-
tencia de una enfermedad intersticial, puesto que demostro una
alteracion de tipo no obstructivo de severa intensidad, con re-
duccion de todos los voliimenes y disminucion de la capacidad
de difusion que se corregia con el volumen alveolar (tabla I).
Ante los datos clinicos, radiograficos y funcionales respirato-
rios, el diagnostico realizado fue el fibrosis pulmonar intersti-
cial asociada a neurofibromatosis de von Recklinghausen y cor
pulmonale secundario. Con tratamiento depletivo y oxigenote-
rapia, mejoro el estado cardiorrespiratorio de la paciente. Sin
embargo, cuatro meses después y como consecuencia de una
nueva descompensacion, la enferma falleci6. El examen necrop-
tico, mostrd hallazgos anatomopatologicos compatibles con
fibrosis intersticial pulmonar difusa, bullas en ambos l6bulos
pulmonares superiores e hipertrofia ventricular y auricular de-
rechos.

Discusion

La incidencia de enfermedad pulmonar difusa
en pacientes afectos de neurofibromatosis, se ha
estimado en un 10 %?3. Debido a la rareza de esta
enfermedad en la poblaciOn general, las carac-
teristicas de la fibrosis pulmonar asociada, han si-
do estudiadas en pocas ocasiones®®. A pesar del
hecho que la neurofibromatosis sea una anomalia
congénita, la afectacion pulmonar no es evidente
hasta que el paciente no alcanza la edad adulta, ge-
neralmente después de los treinta afios*. La causa y
la patogenia de la misma, es desconocida, pero es
probable que exista un factor genético que predis-
ponga a la aparicion de la fibrosis, ya que ésta ha
sido descrita en miembros de una misma familia
afectos de neurofibromatosis® ’ y, por otra parte,
la fibrosis pulmonar genéticamente transmitida es-
ta bien demostrada®.
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Caracteristicamente, las manifestaciones pulmo-
nares consisten en la presencia de fibrosis pul-
monar intersticial difusa y bullas, solas o en
combinacion®®. La fibrosis intersticial difusa,
afecta a ambos pulmones simétricamente, con pre-
dominio basal, manifestandose radiograficamente,
primero como una imagen nodulillar y posterior-
mente como reticulonodulillar, como se ha obser-
vado en pacientes seguidos a lo largo de los afios,
evolucionando hacia la imagen de pulmoéon en
panal’.

Las bullas, suelen ser asimétricas, de diverso ta-
maiio y estan localizadas en los 16bulos superiores.
En algunos pacientes, éstas no se acompafian de
imagen radiografica de afectacion intersticial, aun-
que haya sido hallada en los examenes histologi-
cos?. Generalmente, los primeros signos en la
radiografia de torax son los debidos a afectacion
intersticial, apareciendo posteriormente las image-
nes bullosas, cuando la fibrosis es mas evidente.

Aunque la combinacion de fibrosis intersticial
radiograficamente visible y bullas, puede aparecer
en varias entidades clinicas (artritis reumatoide,
esclerodermia, histiocitosis X), la presencia de sig-
nos extrapulmonares tipicos de neurofibromatosis
facilita extraordinariamente el diagnostico dife-
rencial.

Clinicamente, los sintomas suelen estar en
desproporcién con la imagen radiografica, ya que
suelen ser poco manifiestos al inicio de la aparicion
de la afectacion pulmonar, siendo el mas notable la
disnea de esfuerzo, apareciendo en las ultimas fa-
ses, cor pulmonale secundario®.

El examen funcional respiratorio, tanto puede
mostrar evidencia de alteracion ventilatoria obs-
tructiva, como no obstructiva, generalmente con
disminucion de la capacidad de difusion®. Habi-
tualmente, en los primeros estadios, la exploracion
funcional es de tipo no obstructivo, no aparecien-
do las alteraciones obstructivas hasta que los cam-
bios quisticos se manifiestan claramente en la ima-
gen radiografica'®.

Los hallazgos anatomopatologicos pulmonares,
son similares a los de la fibrosis pulmonar intersti-
cia’ | T emte ce encuentTa engrosa-
MEi. . uHUrdCIVIL wCruas A€ 1ds paredes alveo-
lares; posteriormente, esta respuesta celular es
reemplazada por fibrosis, dando lugar a la de-
sestructuracion alveolar, confluencia de espacios
aéreos y formacion de bullas?.

El caso que describimos en este trabajo, presenta
las caracteristicas clinicas, radiograficas y fun-
ciona' s respiratorias de una fibrosis pulmonar
asociada a neurofibromatosis. La radiografia de
torax evidencié una imagen intersticial reticulono-
dular bilateral, con imagenes hiperclaras en ambos
l6bulos superiores, que el examen necroptico de-
mostro que eran debidas a bullas, al mismo tiempo
que confirmoé la presencia de fibrosis difusa. El
examen funcional demostr6 una alteracion no obs-
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tructiva, a pesar de la presencia de bullas, aunque
es probable que el pequefio tamafio de éstas, impi-
di6 que tuvieran repercusion en la exploracion.

Resumen

La neurofibromatosis de von Recklinghausen es
un sindrome neurocutaneo congénito con gran va-
riedad de manifestaciones clinicas. La afectacion
pulmonar parenquimatosa, en forma de fibrosis
intersticial, es poco frecuente y no ha sido reco-
nocida hasta hace pocos afios. En el presente tra-
bajo, se describe un caso de neurofibromatosis
con fibrosis pulmonar intersticial asociada. Las
caracteristicas principales de la misma, son la apa-
ricion tardia en el curso de la enfermedad, la diso-
ciacion clinico radiografica existente en la mayoria
de los casos, el predominio de afectacion en las ba-
ses pulmonares y la asociacion con bullas, eviden-
tes en los lobulos superiores. El examen funcional
respiratorio, puede mostrar tanto alteraciones ven-
tilatorias obstructivas como no obstructivas, de-
pendiendo del estado evolutivo de las lesiones. Los
hallazgos anatomopatologicos son similares a los
hallados en la fibrosis pulmonar intersticial idiopa-
tica.

Summary

PULMONARY FIBROSIS IN ASSOCIATION WITH VON
RECKLINGHAUSEN’S DISEASE

Neurofibromatosis (Von Recklinghausen’s di-
sease) is a congenital neurocutaneous syndrome
which manifests with a variety of clinical symp-
toms.

Involvement of the pulmonary parenchyma in
the form of interstitial fibrosis is exceedingly rare
and was only recently recognized and described.
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The authors present such an unusual case:
neurofibroma with associated interstitial pulmo-
nary fibrosis, characterized by late appearance, the
absence of clinical symptoms and radiologic fin-
dings, a predominantly pulmonary base involve-
ment in the majority of all cases and bullae in the
upper lobes.

Depending on the extent of the lesions, respira-
tory function tests may show both obstructive and
non-obstructive ventilatory alterations.

Pathology findings are similar to those for
idiopathic interstitial fibrosis of the lung.
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