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RESUMEN

Introduccioén: El neurofiboroma corresponde a un tumor benigno que compromete la
vaina neural del tejido nervioso, asociandose intimamente a la neurofibromatosis. Debido
al compromiso de nervios periféricos y/o centrales, su expresion clinica es muy variada
producto de la compresién y/o desplazamiento de estructuras vecinas dificultando asi
su diagndstico. Objetivo: El objetivo de este articulo, es el de realizar una revision de
la literatura en relacion con la neurofibromatosis y sus manifestaciones en el territorio
maxilofacial en conjunto con la presentacion de un caso de hipercondilismo mandibular
asociado a un neurofibroma en la region de la articulacion temporomandibular en un
paciente con antecedentes de neurofibromatosis. Métodos: Se presenta el caso de
un paciente con laterognasia y antecedentes de Neurofibromatosis tipo | (NF1). Por
medio de estudio imagenoldgico, se confirma Hipercondilismo derecho y presencia
de una zona radiolicida relacionada con el cuello del condilo comprometido, cuyo
resultado histopatolégico confirmo el diagndstico de neurofiboroma. Conclusiones:
Existe una muy variada clinica en pacientes con NF1, presentando una predisposicion
a la formaciéon de neurofibromas y alteraciones oseas que pudiesen comprometer el
territorio maxilofacial y causar asimetrias faciales. Debido a esto, resulta imprescindible
tener conocimiento y consideracion de ambas patologias para una correcta planificacion
del tratamiento de los pacientes.
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ABSTRACT

Introduction: Neurofibroma is a benign tumor that compromises the neural sheath of
nerve tissue, intimately associated with Neurofibromatosis. Due to the involvement of
peripheral and/or central nerves, its clinical expression is wide as a result of compression
and/or displacement of neighboring structures, making its diagnosis difficult. Objective:
The aim of this article is to review the literature on Neurofibromatosis and its manifestations
in the maxillofacial territory, along with the presentation of a case of mandibular
Hyperchondylism associated with a neurofibroma in the temporomandibular joint region
in a patient with a history of Neurofibromatosis. Methods: We present the case of a
patient with laterogenesis and a history of Neurofibromatosis type | (NF1). By imaging
study, a right Hyperchondylism is detected along with the presence of a radiolucent
area related to the neck of the compromised condyle, whose histopathological result
confirmed the diagnosis of neurofiboroma. Conclusions: There is a diverse clinical
picture in patients with NF1, presenting a pre-disposition to neurofibromas development
and bone abnormalities, leading to the compromise of the maxillofacial territory and
causing facial asymmetries. Because of this, it is essential to have knowledge and
consideration of both pathologies for the right planning of patient treatment.
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INTRODUCCION:

La neurofibromatosis corresponde a un desorden de caracter genético
autosémico dominante que compromete principalmente el crecimiento
de los tejidos neurales. Hasta la fecha, se sabe que existen cerca de
8 tipos de neurofibromatosis, siendo el tipo 1 y 2 las mas frecuentes('2.
La neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de Von Recklinghausen
(NF1), corresponde a la mas comun de las neurofibromatosis, con una
prevalencia de 1:3000 nacidos segun lo descrito en la literatura®®. Del
punto de vista clinico, esta patologia presenta variadas manifestasiones,
siendo las mas comunes la presencia de maculas cutaneas color café
con leche en la piel y lesiones que comprometen estructuras dseas y
nerviosas®.

Las manifestaciones en el territorio maxilofacial son bastante
comunes en estos tipos de pacientes, evidenciandose aproximadamente
en el 72% de estos, siendo la manifestacion mas comun el compromiso
de las papilas fungiformes de la lengua®. El diagnostico de la NF1 es
eminentemente clinico y se requiere para ello, la presencia de al menos
2 o mas de las siguientes manifestaciones: (a) presencia de 6 o mas
maculas cutaneas color café con leche prepuberales mayor a 5mm o
menor a 15 mm postpuberales. (b) presencia de dos o mas neurofibromas
en cualquier parte del cuerpo o bien la presencia de un neurofibroma
Plexiforme. (c) alteraciones dseas, siendo la displasia del esfenoides la
mas comun de estas. (d) petequias en zonas de axilas e ingle (Signos de
Cowden) (e) dos o mas Nédulos de Lisch en el Iris del ojo. (f) familiar de
primer grado con diagndstico de NF1®. Debido a esto, el examen fisico
de estos pacientes es de suma importancia para un correcto diagnodstico,
plan de tratamiento y diagndstico diferencial de otras patologias con
similares manifestaciones como lo son el Sindrome de Legius, sindrome
de McCune Albright, sindrome de Noonan, sindrome de Proteus, entre
otras™.

Los neurofibromas corresponden a tumores benignos que
comprometen las vainas periféricas del tejido nervioso, pudiendo afectar
cualquier nervio periférico del cuerpo, siendo las células de schwann los
principales elementos constituyentes de las masas benignas®. Segun el
origen celular de estas masas, podemos clasificarlas en diversos grupos,
siendo el neurofibroma que afecta células de la vaina neural el mas
comun, presentandose en el 90% de los casos como lesiones benignas
y solo el 10% de los casos como lesiones malignas®¢”). El neurofibroma,
en muchos casos es una patologia subdiagnosticada debido a que
sus signos y sintomatologia clinica son muy variadas e inespecificas,
generando una gran gama de alteraciones producto del desplazamiento
de estructuras, la compresion de estructuras adyacentes a el y el sitio
anatémico comprometido. El diagnostico definitivo se realiza a través de
la histopatologia teniendo una tasa de malignizacién bastante baja y su
tratamiento consiste en la reseccion completa de la lesiéon con una muy
baja tasa de recidiva®®.

METODOS:

Paciente masculino 26 afios sin alergias conocidas. Antecedentes
de neurofibromatosis tipo |, schwannoma cerebral y sindrome coronario
agudo consecuente al policonsumo de cocaina y pasta base. Consulta
derivada al servicio de cirugia maxilofacial del Hospital San Juan de Dios,
Santiago Chile, para evaluar desviacién mandibular y del mentén. Refiere
alteracion facial desde los 15 afios de caracter asintomatico que nunca
fue evaluado anteriormente. Relata que a partir del ultimo afio comenzo6
con sintomatologia dolorosa en la region temporomandibular derecha
de aparicion espontanea, caracter sordo y punzante que se irradia a
zona hemifacial ipsilateral con intensidad variable de moderado a severo
durante el dia (EVA 3 a 8/10) que cede parcialmente al uso de AINES y
calor local. Al examen se observa asimetria por desviacion del mentéon
hacia la Izquierda de 6 mm (fig. 1) y canteo en el plano oclusal de 1
mm. Discrepancia oclusal por mordida abierta anterior con desviacion
de la linea media de 10,5 mm y prognatismo mandibular. Del punto
de vista imagenoldgico en radiografia panoramica, se evidencié una
densidad osea aumentada, incremento en la dimension de la escotadura
coronoides derecha en comparacién a la izquierda, laterognasia y una
distancia desde la lingula a la cabeza del condilo mandibular de 42 mm
en el lado derecho en comparacién a una distancia de 32 mm entre la
lingula y la cabeza del condilo mandibular del lado izquierdo (Fig 2A'y
2B). junto a esto se encontré ademas una zona radiolicida relacionada
al cuello del condilo derecho en su polo medial. Se complementé estudio
imagenologico con SPECT y Resonancia Nuclear Magnética de la zona.
El primer examen evidencid un aumento en la actividad celular del
céndilo mandibular derecho, mientras que, en el segundo, se identificé un
area hiperintensa en T1, de forma redondeada, limites netos y estructura
interna heterogenea de aspecto tumoral en relacién con la zona lateral de
cuello de condilo mandibular derecho, invadiendo parcialmente cortical

de este, sin comprometer espacio articular (fig. 3). Finalmente, con los
antecedentes clinicos e imagenoldgicos, se plantea como hipodtesis
diagnostica un hipercondilismo mandibular derecho asociado a una masa
en la zona medial de este.

Como tratamiento, se planificé realizar una condilectomia proporcional
de 10 mm (fig 4) con el fin de corregir solamente la desviacion del menton.
El procedimiento se realiz6 bajo anestesia general en pabell6n central,
por medio de una técnica aséptica utilizando un abordaje preauricular
con hoja bisturi Numero 15 para la incision y por medio de una incision
roma respetando planos quirdrgicos y estructuras anatdmicas, se logré
llegar a la capsula articular. Se realizé una osteotomia y exéresis del
céndilo mandibular con un margen de 10 mm y a su vez, se tomo una
biopsia excisional de la lesién adosada al cuello del condilo mandibular,
la cual se encontraba encapsulada sin comprometer estructuras vecinas
(fig 5). Finalmente se realizd un cierre por planos sin complicaciones
hemorragicas ni compromiso del nervio facial. Posteriormente el paciente
evolucioné de manera favorable sin complicaciones post operatorias. Se
envié muestra de la lesion extraida del céndilo mandibular para estudio
histopatoldgico donde se evidencié una proliferacion fusocelular (fig. 6a),
con tincién positiva para S100, evidenciando células de origen neuronal
(fig. 6b). Finalmente, el estudio histopatolégico de la lesién informa un
Neurofibroma.

Figura 1. Fotografia clinica frontal, obsérvese asimetria facial por
desviacién mandibular hacia la izquierda.

Figura 2A. Reconstruccion 3D Céndilo mandibular derecho. Distancia
cabeza céndilo con lingula de 42 mm

Figura 2B. Reconstruccion 3D Condilo mandibular izquierdo. Distancia
cabeza condilo con lingula de 32.6 mm
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Figura 3. Resonancia nuclear magnética en T1. Corte coronal donde se
observa area hiperintensa de limites definidos circunscrita en relacién al
cuello del condilo mandibular

0

Figura 4. Imagen clinica intraoperatoria. Cabeza de condilo hiperplasico
proporcional de 10 mm.

Figura 5. Imagen clinica intraoperatoria. Obsérvese lesion de aspecto
fibroso adosada al cuello del céndilo mandibular derecho en polo medial.

DISCUSION

La neurofibromatosis tipo 1 y 2 (NF1-NF2), corresponden a las mas
comunes de las fibromatosis, diferenciandose entre si principalmente por
la alteracion del cromosoma 17 en el caso de la NF1 y del cromosoma
22 en NF2.G89 Sj bien la NF1 posee una mayor predileccién por
comprometer los nervios periféricos, hoy en dia se sabe que también
puede comprometer los nervios craneales, haciendo necesario el estudio
genético para la correcta diferenciacion de estas patologias.

Con respecto a las manifestaciones en el territorio maxilofacial, estas
son bastante diversas, encontrandose presentes en el 72% de los casos
de NF1O),

Muchos estudios a lo largo de la historia han evidenciado la presencia
de neurofibromas en la cavidad oral. En 1951, Borberg fue el primero en
analizar las manifestaciones orales en pacientes con Neurofibromatosis
tipo 1, evidenciando que el 6% del total de su muestra (n=84) presentaba
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Figura 6 a. Imagen histopatologica de lesion fibrosa en cuello condilar.
Notese proliferacion celular de células fusadas y onduladas.

Figura 6 b. Imagen histopatolégica con marcacion para S100 de lesion
fibrosa en cuello condilar. Nétese marcacion positiva evidenciando
presencia de células de origen neuronal.

neurofibromas en la cavidad oral. De la misma manera, Preston en 1952,
en una muestra de 61 pacientes, evidencio que el 6% de éstos presentaba
neurofibromas en la lengua. Schuerman en 1958, en una muestra de
673 pacientes, concluyd que el 4% éstos presentaban neurofibromas
en la lengua como manifestacion oral. Si bien estos estudios difieren
en el tamafio de la muestra y en la época en que se realizaron, en los
tres es posible evidenciar un predominio significativo por la presencia
de neurofibromas en la lengua, siendo ésta la ubicacién mas comun
de esta patologia, tendencia que es posible evidenciar hasta el dia
de hoy™. Por otra parte, si bien el Neurofibroma no corresponde a la
patologia mas comun en los huesos del territorio maxilofacial, pacientes
con Neurofibromatosis tipo 1, han presentado lesiones de tejidos duros
asociados a neurofibromas en el territorio maxilofacial, siendo estos
ubicados principalmente en mandibula y huesos cigomatico, provocando
asimetrias faciales y otras alteraciones con la consecuente necesidad de
una intervencién quirdrgica para su resolucion(%1.12),

Dentro de las manifestaciones maxilofaciales que se pueden
evidenciar en la neurofibromatosis, tenemos: ndédulos aislados no
ulcerados en la mucosa oral, gingival, lingual y alveolar, alteraciones
en el desarrollo de los huesos mandibular, cigomatico y/o maxilar
producto de disruciones en el desarrollo y proliferacion de osteoclastos
y la presencia de neurofibromas en el 5% de los casos, siendo estos
ubicados principalmente en la lengua, mucosa oral y en tejido 6seo como
el céndilo mandibular y hueso cigomatico.

En este caso clinico, podemos evidenciar varias anomalias
asociadas a la NF1 tales como la presencia de maculas cutaneas color
café con leche a nivel de cara y extremidades, el desarrollo previo de
un schwannoma cerebral sumado a la evidente asimetria facial por
alteracién en el crecimiento éseo del céndilo mandibular derecho y la
presencia de un neurofibroma en la regién del céndilo mandibular. Si bien
estas anomalias se encuentran muy asociadas a la NF1, se requiere de
un analisis genético para evidenciar alteraciones a nivel del cromosoma
17 para su confirmacion diagnéstica®?).

El Hipercondilismo o Hiperplasia condilar por otra parte, corresponde
a un cuadro patolégico caracterizado por un crecimiento anormal no
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neoplasico del céndilo mandibular descrito por primera vez en 1836
por Robert Adams. Este cuadro afecta consecutivamente la simetria
facial y oclusal, pudiendo llegar a generar sintomatologia dolorosa y
disfuncion en la articulacién temporomandibular del lado contralateral al
céndilo afectado, siendo una patologia progresiva que puede o no ser
autolimitante y responsable de grandes asimetrias faciales'®.

Con respecto a la asimetria facial producto de la laterognasia, en
la literatura se habla de multiples causas que pueden ocasionar una
laterognasia dentro de las cuales se destacan: Alteracion a nivel oclusal,
consecuencia de alguna alteracion en el desarrollo del condilo mandibular
(hiper o hipercondilismo) o bien un desplazamiento secundario producto
de una neoplasia en la zona de la articulacion temporomandibular, entre
otras".

Si bien en este caso clinico encontramos que la laterognasia del
paciente podria verse explicado por cualquiera de estos 3 factores
mencionados. La historia clinica del paciente, el examen fisico y el
examen imagenolégico en conjunto con los examenes complementarios
como el SPECT realizados, nos hacen confirmar del hipercondilismo
como la causa de la laterognasia y sus consecuentes alteraciones
oclusales y faciales del paciente.

Dentro de las caracteristicas clinicas sugerentes de hipercondilismo
y descritas en la literatura que podemos evidenciar en nuestro paciente,
tenemos (a) canteo del plano oclusal, (b) mordida abierta anterior y
mordida cruzada a nivel de los molares, (d) desplazamiento de la linea
media dentaria hacia el condilo no afectado, (e) pseudoprognatismo
mandibular. Por otra parte, a nivel imagenoldgico encontramos signos
sugerentes de esta patologia como lo son (h) Céndilo Hiperplasico, (i)
cuello del condilo elongado, (j) rectificacion del angulo mandibular, (k)
profundizacién de escotadura sigmoidea. Todas estas caracteristicas
tanto clinicas como imagenoldgicas, corresponden a signos clasicos
del hipercondilismo mandibular, corroborando asi en conjunto con un
SPECT alterado en donde se evidencia una mayor captacion por parte
del condilo mandibular derecho, un diagnéstico final de hipercondilismo
mandibular derecho.

Con respecto al Neurofiboroma presente en la zona del cuello del
condilo mandibular, no existe evidencia que corrobore que la presencia
del neurofibroma en la zona de la articulaciéon, genere algun efecto o
induzca al crecimiento del condilo mandibular. Por otra parte, Tahaei

en 2018, realizaron un estudio con respecto a las alteraciones 6seas
en pacientes con NF1, concluyendo que estas alteraciones son debido
a un déficit en la sintesis y produccion de osteoblastos y osteoclastos,
generando una disminucion significativa en el metabolismo 6seo,
provocando asi anomalias oseas que se asocian principalmente a la falta
del desarrollo 6se0®). Esto ultimo es importante a tener en consideracion
al evaluar este caso ya que, si bien las anomalias éseas estan asociadas
al cuadro de NF1, esta se caracteriza principalmente por ser del tipo
hipoplasicas, cosa que no ocurre en el hipercondilismo. Dejando en claro
que el hipercondilismo en este caso corresponde a una patologia aislada
e independiente de la NF1®. Por tltimo, con respecto al tratamiento de la
NF1. Hasta la fecha no existe tratamiento especifico para esta patologia,
por lo que se requiere de controles periodicos en estos pacientes para
evitar asi complicaciones tanto estéticas como funcionales®@?).

CONCLUSIONES:

Existe una variada clinica en pacientes con Neurofibromatosis tipo 1
(NF1), presentando una predisposicion a la formacién de neurofibromas
y alteraciones 6seas que pueden comprometer el territorio maxilofacial.
Si bien la NF1 corresponde a una enfermedad de origen genético, no
existe hasta la fecha un tratamiento efectivo para ésta, por lo que su
terapéutica se basa solamente en el control y manejo de las alteraciones
asociadas. Ademas, cabe sefalar que, si bien en la literatura se describen
las alteraciones 6seas como una de las manifestasiones asociadas a la
NF1, éstas se caracterizan por presentar una disminucién del desarrollo y
calcificacion del hueso, distando de la fisiopatologia del Hipercondilismo
en el que se produce un aumento de la actividad celular y metabolismo
6seo. Sumado a lo anterior, se puede inferir que el hipercondilismo
evidenciado en nuestro paciente, en conjunto con el neurofibroma en el
cuello del mismo céndilo comprometido (lado derecho), corresponden a
dos patologias independientes afectando simultdneamente a una misma
estructura. Debido a esto, resulta imprescindible tener conocimiento y
consideracion de ambas patologias para una correcta planificacion del
tratamiento de los pacientes.
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