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CASOS CLÍNICOS

Caso 1: Paciente de 41 años con antecedente de 
Neurofibromatosis tipo 1 sistémica en seguimiento por por 
crecimiento progresivo de lesión duro elástica a nivel del 
miembro inferior izquierdo y derecho. Indolora.

Caso 2: Paciente de 32 años de edad con antecedente de 
Neurofibromatosis tipo 1 sistémica consulta por tumoración duro 
elástica de crecimiento progresivo en región anterolateral de la 
tibia derecha con dolor asociado.

Caso 3: Paciente de 82 años con antecedente de NF1 sistémica y 
neurofibroma plexiforme  a nivel hemifacial izquierdo consulta 
derivado de urgencia por alteración del sensorio secundaria a 
hiponatremia severa (SIHAD). 



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS
Caso 1

a)Múltiples neurofibromas plexiformes benignos (presencia del 
‘’target sign’’, bordes regulares sectores internos homogéneos, 
pequeño tamaño)

b) Imagen 1 evidencia la presencia de neurofibromas plexiformes benignos. Circunscriptos, de bordes regulares con 
centro hipointenso y estructura interna homogénea. Imagen 2 evidencia en contrapartida MPNST  (heterogéneo, sin target 
sign, sectores internos heterogéneos, gran tamaño)



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS
Caso 2

Secuencias T1 STIR contrastadas. 
MPNST ciático poplíteo externo derecho en paciente con NF1 sistémica y antecedente de pseudoartrosis de tibia izquierda. Lesión 
heterogénea con degeneración quística y desorganización de la estructura interna con ausencia del ‘’target sign’’



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS
Caso 3

a) b) c)

MPNST a nivel de cabeza y cuello. Secuencias T2 (a), T1 con contraste (b) y angioresonancia de cerebro y vasos de cuello (c). 
Nótese la irregularidad de la lesión en secuencia T1 en sus bordes y la heterogeneidad de señal interna en secuencia T2. 
La angioresonancia (c) evidencia vasos displásicos intralesionales lo que dificulto la toma de biopsia.



DISCUSIÓN

La Neurofibromatosis tipo 1 es una rasopatía/cristopatia autosómica 
dominante de fenotipo variable y penetrancia completa.  

Es una patología que pertenece al grupo de enfermedades poco frecuentes con 
una prevalencia de 1 afectado cada 2500 individuos aproximadamente. 

Al tener manifestaciones múltiples de las cuales predominan las 
neurocutáneas es primordial el abordaje multidisciplinario e integral de este 
tipo de enfermedades. 

Los tumores malignos de la vaina del nervio periférico (MPNST) son una de las complicaciones 
más graves que pueden sufrir los pacientes con NF1. 

Tiene una prevalencia del 8-13% y es una de las causas de morbimortalidad en estos pacientes. 

Es una transformación sarcomatosa de un neurofibroma preexistente profundo. 

Existe un estadio intermedio entre un neurofibroma plexiforme benigno y MPNST denominado 
ANNUBP (Atypical neurofibromatous neoplasms of uncertain biologic potential)

A nivel radiológico la resonancia magnética contrastada tiene alta 
sensibilidad y especificidad para detectar transformación maligna de 
neurofibromas plexiformes. La sospecha de esta patología por el 
radiólogo es imprescindible para sospechar el diagnóstico y tomar 
conductas acordes evitando el exceso innecesario de biopsias.

La mejor discriminación entre neurofibromas plexiformes benignos y 
atipicos o MPNST (especificidad) se obtiene utilizando un valor de corte 
de ADC oscuro de 1.4 × 10−3 mm²/s (83.3% de sensibilidad, 94.5% de 
especificidad).  El PET con FDG es más sensible que la resonancia para 
detectar MPNST pero menos específico.

Los signos típicos radiológicos descritos más fidedignos que aumentan 
la sensibilidad diagnóstica son la pérdida del el target sign (reducción de 
biopsias innecesarias en un 40% si está presente), la heterogeneidad de 
la lesión con áreas necróticas y quísticas así como también la invasión 
de tejidos blandos adyacentes con edema vasogénico asociado.



CONCLUSIÓN

-La pérdida del ‘’rim sign’’, la heterogeneidad intralesional con cambios quísticos y necrosis asociado 
a edema vasogénico deben hacer pensar al radiólogo en MPNST en el contexto de un paciente con 
NF1 y neurofibromas plexiformes en seguimiento.

-La resonancia es muy específica para la detección de transformación sarcomatosa que en 
combinación con PET el cual tiene mayor sensibilidad, son los estudios de elección para el estudios 
de pacientes con NF1 y neurofibromas plexiformes.

-El dolor, crecimiento progresivo de la lesión y cambio de consistencia son datos clínicos que pueden 
colaborar a la sospecha diagnóstica.

Detectar a tiempo un MPNST es primordial ya que en estadios avanzados el pronóstico es ominoso
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