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PRESENTACION DEL CASO:

Paciente de 6 anos, con madre, tia y abuela con manchas cutaneas color café con
leche y neuro-fibromas (sin seguimiento) consulta segun refiere la madre por dolor
en region de genitales, manchas café con leche y tumoraciones lumbares y axilares.

Al examen fisico presenta tumoracion dorsolumbar y axilar, no moviles, maculas
color café con leche, asimetria de miembros inferiores, a nivel de genitales se
observa falo de 6 cm. sin orificio ureteral, hemihipertrofia de labios a predominio

izquierdo, no se palpan gonadas.
Se solicita cariotipo el cual informa sexo cromosdmico femenino: 46, XX(20),



HALLAZGOS IMAGENOLOGICOS:

Multiples lesiones hiperintensas en T2 en relacion a Iaos toramenes medulares que
se extiende hacia la pelvis, compatibles con neurofibromas plexiformes. Ovarios
presentes, con foliculos. En topografia uterina se observa una imagen lineal de
dificultosa delimitacidon, no se descarta utero rudimentario



Multiples lesiones hiperintensas en T2 en relacion a laos foramenes medulares que
se extiende hacia la pelvis, compatibles con neurofibromas plexiformes. Ovarios
presentes, con foliculos. En topografia uterina se observa una imagen lineal de
dificultosa delimitacion, no se descarta utero rudimentario



DISCUSION:

La NF1 es un trastorno progresivo autosomico dominante con una incidencia
de aproximadamente 1 de cada 3.000 nacidos vivos. Los neurofibromas
pueden afectar cualquier estructura corporal y se encuentran en el 27% de
los pacientes con NF1.

Los neurofibromas cutaneos son mas comunes, se manifiestan alrededor de
la pubertad y no se ha demostrado que tengan potencial maligno.

Los neurofibromas plexiformes son congénitos, tienden a ser mas invasivos
de las estructuras circundantes y tienen el potencial de transformarse en
vainas nerviosas periféricas malignas.

Los neurofibromas que afectan los genitales externos son raros. La mayoria
de los nifios con neurofibromatosis genital presentan signos de aumento
progresivo y tamano genital sin la queja principal de dolor genital como lo
describe nuestro paciente.



DISCUSION:

Los neurofibromas genitales suelen ser plexiformes. La reseccion quirurgica se ha
considerado como el tratamiento de eleccion de estas lesiones dado su potencial

maligno y crecimiento progresivo.

El manejo de la NF1 es multidisciplinario y debe incluir consejeria genética. Cuando
los tumores aumentan de tamano o causan dolor se debe sospechar
transformacion maligna. El manejo definitivo de las lesiones en retroperitoneo,
tracto gastrointestinal y genitourinario sigue siendo eminentemente quirurgico, lo
gue permite resecar la lesion y obtener una pieza de histopatologia para confirmar

el diagnostico.



CONCLUSION:

La neurofibromatosis genital es un hallazgo poco comun en pacientes con NF1. La
clitoromegalia puede ocurrir en estos pacientes con sintomas de dolor genital y
agrandamiento del clitoris debido a la afectacion del neurofibroma de la piel del
clitoris.
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