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RESUMEN

Se presenta el caso de gestante de 27 afios de edad, afecta de neurofibromatosis
tipo 1, diagnosticada preconcepcionalmente, la cual fue atendida en el consultorio
del médico de familia no. 80, perteneciente al Policlinico Universitario Milanés, de
Matanzas. El embarazo concluy6é a la semana 39, mediante parto transpelviano,
espontaneo, obteniéndose un recién nacido de 2 850 gramos, buen puntaje de
Apgar, con evolucion satisfactoria para el binomio madre-hijo. Se revisé bibliografia
universal sobre esta patologia, resaltandose los potenciales riesgos para la madre y
el feto, que contribuyen a que los profesionales de la salud que laboran en la
atencion primaria reconozcan la importancia de esta entidad nosoldgica para el
Programa de Atencién Materno Infantil, ain cuando la frecuencia de su aparicién no
sea elevada.
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ABSTRACT

We present the case of a pregnant woman, aged 27 years old, with
neurofibromatosis type 1, diagnosed pre-conceptionally, who was attended at the
Family Doctor”s consultation 80, of the Teaching Policlinic Milanes, of Matanzas.
Pregnancy finished at the 39 week, in a spontaneous transpelvic birth, bearing a 2
850 grams new born, with good Apgar score, and with a satisfactory evolution of
the binomial mother-child. We reviewed the universal literature on the disease,
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highlighting the potential risks for mother and child, with the objective of allowing
the health professionals working at the primary health care level to recognize the
importance of this entity for the Infant-Maternal Care Program, even when it is not
very frequent.
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INTRODUCCION

Las neurofibromatosis (NF) son trastornos genéticos del sistema nervioso, que
causan el crecimiento de tumores en los nervios, pueden provocar anomalias en la
piel y huesos,® y conllevar alta incapacidad.®

Existen dos formas principales:®

1. Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), también conocida como enfermedad de Von
Recklinghausen.

2. Neurofibromatosis tipo 2 (NF2): neurofibromatosis actistica, neurofibroma
central, Schwannoma vestibular.

La neurofibromatosis tipo 1 es la mas comun, con una incidencia estimada de uno
en 3 500 nacimientos (la NF2 tiene incidencia aproximada de 1 por cada 40 mil
recién nacidos),® con alteracién genética en el cromosoma 17, y se hereda en
forma autosémica dominante. El 50 % corresponde a nuevas mutaciones, sin
historia familiar.’’ Se diagnostica ante la presencia de manchas en la piel color café
con leche, efélides en las axilas o en zona de la ingle, neurofibromas debajo de la
piel (crecen sobre los nervios), gliomas 6pticos (tumor en el nervio 6ptico), nédulos
de Lisch (pequefias acumulaciones de pigmentos que aparecen en el iris, los cuales
no deben causar problemas con la visidn); otras caracteristicas comunes: baja
estatura, cabeza grande y escoliosis.®

Algunos problemas de salud que afectan a personas con NF1 son:

1. Neurofibromas plexiformes: son neurofibromatosis profundos que pueden
crecer dentro del cuerpo y afectar diferentes sistemas del organismo.
Anomalias 6seas (escoliosis)

Retraso mental

Dificultades para el aprendizaje®

Anomalias cardiovasculares. Hay mayor riesgo de defectos cardiacos
congénitos e hipertensién arterial .”

De 3 al 5 % de las personas afectadas, uno o mas neurofibromas se vuelven
malignos. Las personas con NF1 también parecen tener riesgo mayor de
leucemia y ciertos tipos de canceres pocos comunes.®
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La incidencia de neurofibromatosis tipo 1 con el embarazo se estima en uno por
cada 4 000 nacimientos.® Se ha reconocido que la NF1 puede empeorar durante la
gestacion, describiéndose diversas complicaciones obstétricas.©®

Por la importancia que reviste esta patologia, se expuso la experiencia obtenida en
el seguimiento obstétrico de gestante con este padecimiento.

PRESENTACION DEL CASO

Mujer de 27 afios, casada, con noveno grado de escolaridad aprobado, ama de
casa, no fumadora, buen per capita, no hacinamiento, no habitos toxicos.

Estatura: 148 cm (baja talla); peso inicial: 49 kg. indice de masa corporal: 22,3
(normopeso para su talla).

Antecedentes patolégicos familiares: No antecedentes de NF1l, madre hipertensa.

Antecedentes patolégicos personales: Enfermedades propias de la infancia. NF1
diagnosticado a los 14 afos. La afeccion fue adquirida producto de nuevas
mutaciones en los genes causante, ya que no existen antecedentes familiares con
este trastorno.

Antecedentes obstétricos: Gesta, 5; partos, 0; abortos, 4 (provocados por
regulacién menstrual).

Atencidon prenatal: Captada por su médico de familia a las 12 semanas, se
otorgaron 12 controles prenatales.

Ganancia de peso (hasta la semana 38): 17 kg, lo cual se consider6 excesivo,
posiblemente por transgresion alimentaria. Las tensiones arteriales normales en
todos lo controles, tejido celular subcutaneo no infiltrado
La altura uterina evolucioné acorde a su edad gestacional hasta la semana 35, en
que se registré discreto signo de menos, con ultrasonido obstétrico estimandose
peso fetal entre el 25 y 50 percentiles.

A la exploracién fisica se aprecid gestante de baja talla, con macro craneo
moderado, manchas color café con leche diseminadas en abdomen y espalda,
numerosas efélides axilares tumoraciones blandas de 0,5 a 2 cm de diametro, que
se palpan debajo de la piel, no adheridas (neurofibromas), y se localizan en
abdomen y espalda, presencia de escoliosis lumbar.

Tonos cardiacos ritmicos, bien golpeados, no soplos.
Murmullo vesicular normal, no estertores.

A partir de la consulta de evaluacioén, fue clasificada de alto riesgo materno fetal y
seguida en inter consulta permanente con el ginecobstetra.

Las exploraciones neuroldgica, oftalmolégica y psicolégica no mostraron
alteraciones tras ser evaluada por esas especialidades, en tanto que los examenes
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clinicos y de laboratorio fueron normales, incluyendo los marcadores genéticos
prenatales (traslucencia nucal, alfabeto proteina, pliegue nucal, ultrasonido de
pesquisaje, ecocardiograma fetal). Alta de la consulta de genética a las 24
semanas.

Examen municioso de las mamas no revelaron alteraciones.

Se administré inductor de la maduraciéon pulmonar fetal, ante el riesgo de parto
pretérmino, a las 28 semanas.

A las 39 semanas de gestacion se produce parto transpelviano, espontaneo, con
recién nacido de 2 850 gramos (entre 10 y 25 percentiles, pequefio para su edad
gestacional), puntaje de Apgar 9/9, siendo dados de alta hospitalaria madre e hijo
a las 48 horas del nacimiento.

Durante el periodo puerperal, se mantienen intactos los neurofibromas, asi como
las manchas color “café con leche”.

DISCUSION

Muchas mujeres que padecen NF1 tienen un embarazo saludable.®

Por la bibliografia revisada, los neurofibromas pueden aumentar de tamafio,
aparentemente por la influencia hormonal,*® lo que contribuye a compresién del
cordon umbilical u obstruccion del canal pélvico, que requiere realizacion de
ceséarea.®

Kellogg y Watson™® reportaron en embarazada con NF1 el descubrimiento, a la
semana 26 de gestacion una masa grande toracica, con resultado de Schwannoma
maligno, tras estudio bidpsico, en tanto que Nelson y colaboradores® hallaron en
gravida con NF1l, masa mediastinal en el primer trimestre, con opcién de
tratamiento quirdrgico, el cual fue rechazado, produciéndose con posterioridad
agravamiento del compromiso respiratorio, falleciendo en pleno embarazo.

Los gliomas 6pticos son tumores que crecen en varias partes del cerebro, afectando
el nervio y quiasma 6pticos y estan fuertemente asociados a la NF1.%?

Ducray y colaboradores®® estudiaron 4 casos de gliomas malignos, logrando
supervivencia de recién nacidos en tres de ellos, interrupcion de embarazo
mediante cesarea (dos de los casos a la semana 36, y el restante a la semana 33).
El cuarto caso se decidid aborto inducido a las 16 semanas por empeoramiento del
cuadro.

Varios autores vinculan la NF1 con el cancer de mama. Sharif y colaboradores®™®
plantean en su investigacion que toda mujer con NF1l tiene un quintuplo de
posibilidades de desarrollar cancer de mama, por lo cual debe ser seguida
cautelosamente y considerar la mamografia a los 40 afios de edad. Harroudi y
colaboradores,™ presentaron a mujer de 39 afios con manifestaciones clinicas
tipicas de NF1, la presencia de tumor maligno infiltrante de mama derecha,
procediéndose a mastectomia radical y tratamiento post operatorio con
quimioterapia y radioterapia.
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Kosec y colaboradores,” asocian la NF1 con restriccion del crecimiento
intrauterino, preeclampsia-eclampsia, oligohidramnios y parto pretérmino, por lo
que recomiendan terminacion del embarazo lo mas temprano posible, al tiempo que
proponen la esterilizacién quirtrgica. Similar conclusién fue expuesta por Fotaki.®®

Agarwal, Dahiya y Sangwan,” citan a multigravida de 30 afios de edad con NF1,
la cual present6 cuadro convulsivo de eclampsia a las 37 semanas de gestacion, se
obtuvo un recién nacido vivo de bajo peso. La paciente murié a las 72 horas del
parto, en un cuadro de hemorragia cerebral.

Wiznitzer y colaboradores,® en su estudio de 4 mujeres con NF1l y embarazo,
informo6 la presencia de trombocitopenia severa en una de ellas. Mientras que
Hagymasy®® expuso sobre gravida con NF1, 34 semanas de embarazo, la cual
evoluciond con hipertension renovascular y sindrome HELLP.

Desde hace afios, numerosos autores vienen llamando la atencién sobre la
correlacion positiva existente entre la NF1 y la presencia de hipertension arterial en
el embarazo.®®

Ben Aissa y colaboradores® recomiendan el uso de baja dosis de aspirina en
presencia de trastornos hipertensivos gravidicos.

Heredia Ruiz y colaboradores®® presentaron el caso de una gestante afecta de NF1
con resultado de muerte fetal a las 27 semanas de gestacion. Estos investigadores
resaltaron los peligros que amenazan a la salud materno-fetal, por lo que hacen
énfasis en el asesoramiento genético preconcepcional.

Terzi y colaboradores®® expusieron la importancia del consejo genético
preconcepcional.

Diaz Castillejos y colaboradores® reportaron casos con alteraciones
cerebrovasculares asociados a NF1, de las que se incluyen: estenosis y oclusion de
grandes vasos, fistulas arteriovenosas y aneurismas.

Mdultiples son las experiencias de embarazadas con NF1 que tienen evolucion
favorable, con buen resultado materno y perinatal, entre la que se encuentra la
paciente descrita en el presente trabajo.

Sin embargo, la literatura médica da cuenta de exacerbacion de la enfermedad con
serias complicaciones que afectan a la madre y a su producto, siendo necesario
que, tanto los médicos generales en vias de especializacion, como los especialistas
en Medicina General Integral y en Ginecologia y Obstetricia que brindan la atencién
del Programa Materno Infantil logren que toda mujer en edad reproductiva con esta
afeccion sea valorada preconcepcionalmente, reciba consejo genético y durante la
gestacion cuente con una vigilancia estrecha para el diagndstico oportuno y precoz
de complicaciones derivadas de esta entidad.
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