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Pseudoartrosis de radio en un nino
con Neurofibromatosis tipo 1(NF)
Pseudoarthrosis of the ulna in a child
with Neurofibromatosis type 1

Resumen

La Neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es una enfermedad AD que
asocia lesiones oseas entre las que se incluye la displasia de
huesos largos, mas frecuentemente la tibia, con o sin pseudo-
artrosis. Presentamos un caso de un nifio de 9 afios con pseu-
doartrosis de radio y NF1. El examen histologico del material
de la zona mostro cartilago y tejido fibroso con inmunohisto-
quiimica negativa para S-100, descartando un componente de
la enfermedad basica en la lesion. Si bien en la literatura hay
referencias de NF1 y pseudoartrosis de huesos largos solo se
mencionan aislados ejemplos de pacientes pediatricos con pseu-
doartrosis de radio. Se desconoce el mecanismo por el que la
NF1 favorece el desarrollo de pseudoartrosis.
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Abstract

Neurofibromatosis type 1 (NF1) is an AD disease which may
associate bone lesions including long bone dysplasia, more fre-
quently at the tibia, with or without pseudoarthrosis. We are
reporting the case of a 9-year-old boy with ulnar pseudoarth-
rosis and NF1. Histological study of samples from the lesion
revealed cartilage and fibrous tissue resulting immunohistoche-
mically negative for S-100. This result indicated absence of neu-
rofibromatous tissue in the lesion. Although the literature con-
tains several reports of the association between NF1 and pseu-
doarthrosis of long bones there are but a few of this combina-
tion in the ulna in children. It is unknown how NF1 favors the
development of pseudoarthrosis.
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Introduccion

La NF1 es una enfermedad AD progresiva que compromete
sistema nervioso, partes blandas, piel y huesos . Entre las le-
siones oseas se incluyen displasia (inclinacion congehita) de
huesos largos (mas frecuentemente la tibia) @, defectos del es-
fenoides, escoliosis y adelgazamiento de la cortical de huesos
largos con o sin pseudoartrosis.
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Caso clinico

Presentamos un caso de pseudoartrosis de radio
en un nifio con NF1.

Caso Clrnico

Nifio de 9 afios con fracturas reiteradas compro-
metiendo cubito y radio del antebrazo izquierdo en
las tres primeras ocasiones y del derecho en la ulti-
ma, en un lapso de tiempo breve (11/2005, 3/2006,
5/2006 y 8/2006) resultando en pseudoartrosis de
radio. El tratamiento instituido fue reduccion y ye-
so para el antebrazo izquierdo; el antebrazo dere-
cho requirio reduccion quirtirgica y enclavijado en- Figura 1. Maculas "cafe con leche” diseminadas
domedular del radio. En el examen fiSico se com-  en cuello, torax y abdomen.

probo la presencia de maculas "cafée con leche" dise-
minadas en cuello, torax y abdomen y pseudoefeli-
des en ingle, cuello y axilas (Fig.1). El examen con
lampara de hendidura de ambos ojos detecto pe-
querios nodulos de Lisch. La madre tenia maculas
similares a las del nifio. Las radiografias del sitio de
la pseudoartrosis mostraron osteolisis con reaccion
periostica (Fig.2). Se realizo una biopsia del radio
en la zona de la pseudoartrosis.

El examen microscopico del material remitido mos-
tro cartilago y tejido fibroso dispuesto en forma fas-
cicular rodeando pequerios fragmentos de hueso.
La inmunohistoquimica para S-100 fue negativa en
las celulas del tejido fibroso (Fig.3), por lo que se
interpreto como que este ultimo correspondia a la
proliferacion celular conectiva de la pseudoartrosis.

Figura 2. Radiografias del sitio de la pseudoartrosis.
Osteolisis con reaccion periostica.

Discusion

La pseudoartrosis de radio es una alteracion osea
reconocida raramente ©, pero su presentacion en
un paciente con NF es mucho mas infrecuente aun.
El diagnostico de NF de este paciente se baso en los
hallazgos clihicos y familiares, ya que combina 4
criterios (se requieren al menos 2) de los 7 recono-
cidos para el diagnostico de esta condicion "*.

Aproximadamente 5% de los individuos con NF1 se
presentan con pseudoartrosis de un hueso largo ©.
La incidencia de pseudoartrosis de la tibia se estima

Figura 3. Presencia de cartilago y tejido fibroso
dispuesto en forma fascicular rodeando pequenios
en 1/190.000 nacidos vivos (40 al 80% segun las  fragmentos de hueso. Hematoxilina-Eosina.
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series), mientras que en otras localizaciones es mu-
cho menos frecuente “”. No se ha podido determi-
nar porque la NF1 impide la reparacion osea nor-
mal y se asocia a peor respuesta al tratamiento con
nuevas fracturas. El perfil inmunohistoquiimico de
nuestro caso en el sitio de la pseudoartrosis no es el
de un neurofibroma, lo que coincide con lo hallado
en otros trabajos ”. La ausencia de tejido neurofi-
bromatoso en el sitio de la pseudoartrosis sugiere
que la alteracion del gen NF1 ocasiona una pato-
logra intrinseca del hueso responsable de las ano-
malias esqueleticas.

Si bien en la literatura hay referencias de NF y
pseudoartrosis de huesos largos solo se mencio-
nan aislados ejemplos de pacientes pediatricos con
pseudoartrosis de radio ®'".
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