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Neurofibroma intratiroideo, a propoésito de un caso
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RESUMEN

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es la enfermedad neurocutanea mas frecuente, caracterizada por
manchas café con leche, hamartomas melanociticos eniris, pseudoefélides, neurofibromas y predisposicion
a tumores. La presencia de neurofibromas en la glandula tiroides es extremadamente rara.

Se presenta un paciente de sexo masculino de 6 afios con NF 1 que consulté al Servicio de Endocrinologia
por tumoracion tiroidea, con ecografia que confirmé formacion heterogénea a nivel posterior del I6bulo
derecho. Se realiz6 cirugia cervical con tumor adherido a laringe y traquea, con nervio recurrente que
ingresaba al tumor. Por imposibilidad de diseccién, se realizé hemitiroidectomia derecha, con anatomia
patoldgica confirmatoria de neurofibroma plexiforme y neurofibroma intratiroideo. Este caso es el segundo
reportado en la infancia y el de menor edad hasta el momento.

Se debe sospechar neurofibroma con compromiso tiroideo en pacientes con masa cervical y NF1, ya
que la orientacién diagndstica permite evitar estudios innecesarios y orientar el tratamiento.
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INTRODUCCION

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es la
enfermedad neurocutanea mas frecuente, con
una prevalencia estimada de 1:3000." Presenta
herencia autosémica dominante y es causada por
variantes en neurofibromina 1 en el cromosoma
17q11.2 Su diagnéstico es clinico y puede ser
confirmado genéticamente.

Se caracteriza por manchas café con leche
(MCCL), hamartomas melanociticos en iris
(n6dulos de Lisch), pseudoefélides en axilas e
ingles, neurofibromas y predisposicién a tumores,
especialmente gliomas. La presentacion clinica
es variable y requiere de manejo multidisciplinario
en centros con experiencia.

Los neurofibromas son tumores benignos
originados en las células de Schwann y
fibroblastos, frecuentes a nivel de la piel y el
tejido celular subcutaneo de cabeza y cuello. La
asociacioén con tiroides es extremadamente rara,
se encuentran solo 3 casos descriptos,*® de los
cuales solo uno es un paciente pediatrico.

Como objetivo se busco describir un caso
de neurofibroma plexiforme intratiroideo en
paciente con NF1; analizar su presentacion
clinica, imagenes, laboratorios, tratamientos
instaurados y evolucién; comparar con los casos
previos; y concientizar a pediatras que atienden
pacientes con esta entidad.

CASO CLINICO

Paciente de sexo masculino de 6 afios
con antecedente de neurofibromatosis tipo 1
diagnosticado por la presencia de MCCL,
glioma de bajo grado medular cervical y
antecedente familiar de madre y hermana con
mismo diagndstico, que consulté al Servicio

Ficura 1. Resonancia magnética cervical
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de Endocrinologia por tumoracién tiroidea
evidenciada en resonancia magnética (RM)
cervical de control (Figura 1).

Al examen fisico, presentaba peso y talla
normales, se encontraba clinicamente eutiroideo,
con glandula tiroidea aumentada de consistencia
y tamano a nivel del I6bulo derecho, desplazando
al istmo.

La ecografia tiroidea informaba, a nivel
posterior del I6bulo derecho, formacién
heterogénea, sdlida, predominantemente
hipoecoica con areas hiperecogénicas,
sin vascularizacion significativa, de
3,8 x 1,5 x 1,5 cm, que desplazaba hacia anterior
el resto de la glandula, sin encontrarse un claro
plano de separacion (Figura 2).

La tomografia axial computada (TAC) cervical
con contraste informaba una imagen hipodensa,
de bordes definidos, sin refuerzo, paratraqueal
anterior derecha, de 1,2 x 3,3 cm que ocupaba
el I6bulo derecho, desplazando discretamente la
traquea, compatible con tumoracion extratiroidea
(Figura 3).

El perfil tiroideo presentaba tirotrofina (TSH)
disminuida (0,67 mUI/ml para valor normal [VN]
de 0,82-4,74), T4 normal (8,29 ug/dl para VN 5,7-
11,5), T4L normal (0,99 ng/dl para VN 0,91-1,91)
y T3 normal (1,48 ng/ml para VN 0,99-2,14), con
antitiroglobulina, antitiroperoxidasa y anticuerpos
estimulantes de tiroides negativos. Se repitié
TSH, que fue normal (3,4 mUl/ml).

Se sospechd que la tumoracidn
fuera compatible con neurofibroma por los
antecedentes del paciente y la descripcion de la
lesion, por lo que no se realizdé puncion aspiracion
con aguja fina (PAAF).

Se realizé cirugia cervical que evidencié tumor

Incidentalmente, se observa una lesion expansiva de contornos lobulados cervical anterolateral derecha en relacién con el
I6bulo derecho de glandula tiroides con sefal hipointensa en T1 e hiperintensa en T2.



Ficura 2. Ecografia tiroidea
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A nivel posterior del I6bulo tiroideo derecho, se evidencia formacion heterogénea, sélida, predominantemente hipoecoica, con
areas hipercogénicas, escasamente vascularizada, de 3,8 x 1,5 x 1,5 cm, que desplaza hacia anterior al I6bulo derecho de la
glandula (la cual impresiona de ecoestructura conservada) sin encontrarse un claro plano de separacion entre ambos. Lébulo

tiroideo izquierdo de tamario y ecoestructura conservada.

Ficura 3. Tomografia axial computada cervical

Formacién hipodensa, de bordes definidos, sin refuerzo luego de la administracién de contraste endovenoso, de ubicacion
paratraqueal anterior derecha, que desplaza y comprime el istmo y I6bulo tiroideo derecho. Mide en su segmento paratraqueal
1,2 x 3,3 cm. Discreto desplazamiento contralateral de la traquea. Mdltiples ganglios laterocervicales bilaterales en rango no

adenomegalico.

de aspecto nervioso blanco nacarado por detras
del 16bulo derecho, muy adherido a laringe y
traquea, con nervio recurrente que ingresaba a
la tumoracion. Por imposibilidad de diseccion, se
realizé hemitiroidectomia derecha.

La anatomia patologica informé 2 tejidos: uno
con formaciones bien delimitadas constituidas
por células fusiformes, de nucleos ovalados,
contornos irregulares, entrelazadas con fibras
colagenas y fibroblastos compatible con
neurofibroma plexiforme; y otro compatible
con tiroides sana con focos de neurofibroma
intratiroideo.

Presentd hipotiroidismo secundario a la
hemitiroidectomia, por lo que fue suplementado

con levotiroxina a 1 ucg/kilo/dia que recibe hasta
la actualidad.

En su evolucion, presentd nuevos
neurofibromas plexiformes cervicales y
dorsolumbares sin compromiso medular, y
mediastinales paralaringeos y paratraqueales, en
seguimiento por Oncologia.

A los 8 afios de la hemitiroidectomia
se evidenciaron 2 nédulos tiroideos: uno de
7,4 x 7,6 x 9,7 mm en lébulo izquierdo y otro
de 5,7 x 6,3 x 3,3 mm a nivel de istmo. Ambos
eran sélido-quisticos, de margenes regulares,
sin calcificaciones, con vascularizacion central
y periférica. Se realizo PAAF que resulto
benigna (Bethesda Il) y continud con controles
ecograficos.



DISCUSION

Un nédulo se define como una lesién
con diferencias imagenoldgicas del resto del
tejido circundante; los nddulos tiroideos son
poco frecuentes en la edad pediatrica. Si
bien su incidencia es menor que en adultos,
la probabilidad de malignidad es mayor (22-
26 % vs. 5-10 %)% por lo que, de acuerdo a las
caracteristicas del nédulo, puede ser necesaria
una PAAF para descartar patologia oncolégica y
definir conducta quirurgica por seguir.

Dentro de las etiologias oncoldgicas, son mas
frecuentes el carcinoma papilar y folicular; es mas
raro el medular. Existe, ademas, un subgrupo de
causas con presentaciéon menos habitual, dentro
del que se encuentran los neurofibromas.

En el presente trabajo, se presenta un
paciente pediatrico con neurofibroma plexiforme
cervical con compromiso intratiroideo. Estos
tumores se originan en los nervios periféricos
y se caracterizan por ser mas difusos que los
neurofibromas cutaneos, con invasion de dermis
y posibilidad de transformacion maligna. Pueden
ser visibles o generar sintomas por compresion
de nervios u organos internos. La RM es la
imagen de eleccion para su evaluacion, lo que en
nuestro caso se traté de un hallazgo incidental.
Caracteristicamente, se presentan con invasion
asimétrica de nervios periféricos, con bordes
poco claros en las formas mas difusas y bordes
netos en las formas nodulares.”

Si bien la PAAF debe incluirse en el estudio
de los ndédulos tiroideos en pediatria, en este
caso no se realizé por la alta sospecha de que
la lesion se tratara de un neurofibroma por los
antecedentes del paciente y los estudios de
imagenes. Sin embargo, deberia considerarse
ante dudas diagndsticas o imagenes sugestivas
de malignidad.

La cirugia constituyo el tratamiento definitivo,
siendo de eleccion ante casos sintomaticos
(dolor, compromiso nervioso, deformacion,
crecimiento rapido) y formas resecables, tal
como sucedid en nuestro caso. En los casos
irresecables, se encuentran en desarrollo las
terapias con inhibidores de proteinas cinasas
activadoras de mitdgenos (como selumetinib).®

En la anatomia patolégica, los neurofibromas
se caracterizan por células fusiformes con
nucleos delgados que representan la célula de
Schwann, en un estroma mixoide laxo con fibras
colagenas y fibroblastos, tal como presentaba
nuestro paciente. En el caso de los plexiformes,
la afectacion de grandes nervios o plexos puede
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tener una apariencia caracteristica “en bolsa de
gusanos”,® que no se describia en este caso. Si
bien inicialmente impresionaba ser extratiroideo,
presentaba compromiso intraglandular confirmado
por anatomia patoldgica.

En cuanto al monitoreo y la deteccion precoz,
las guias recomiendan examen fisico exhaustivo,
que incluya examen neuroldégico completo y
solicitud de RM de manera individual, sin un
protocolo especifico.® En nuestro paciente,
el seguimiento estrecho permitié detectar la
aparicion progresiva de multiples lesiones. Si
bien por el momento se mantiene conducta
expectante, se requiere de controles periédicos
para detectar morbilidad asociada y posibilidad
de transformacién maligna.

Se compard nuestra experiencia con los
casos previamente descritos (Tabla 1). El caso
analizado es el segundo reportado en la infancia y
el de menor edad hasta el momento. A diferencia
de las publicaciones de Ciardi y Severo, el
paciente actual ya presentaba diagndstico previo
de neurofibromatosis, o que permitié orientar la
sospecha diagnéstica.

Todos los pacientes se presentaron con
perfiles tiroideos normales.

Las ecografias fueron discordantes, con
nddulo hipoecoico en los casos de Ciardi, Severo
y nuestro caso; e hiperecoico con calcificaciones
en el caso de Doulias.

A diferencia del tercer caso, que ya presentaba
diagndstico de NF1, en nuestro caso se considero
desde un inicio la sospecha de neurofibroma por
los antecedentes del paciente y los estudios por
imagenes, lo que permitio evitar la tiroidectomia
total.

La asociacién de NF1 con anormalidades
endocrinas se reencuentra reportada en el
19,4 %°, incluidas baja talla, hipotiroidismo
subclinico, nédulos tiroideos, pubertad precoz,
feocromocitoma e hiperparatiroidismo. Dado que
el compromiso tiroideo por la NF1 puede estar
subdiagnosticado, creemos que se deberian
plantear protocolos de cribado que incluyan
ecografia tiroidea especialmente cuando el
examen fisico cervical no es realizado por
experimentados en palpacidn tiroidea. Se
necesitan estudios mas amplios para poder
realizar recomendaciones especificas.

CONCLUSION

Se debe sospechar neurofibroma con
compromiso tiroideo en pacientes con masa
cervical y NF1, ya que la orientacion diagndstica



TaBLA 1. Comparacion de casos de neurofibromas intratiroideos
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Autores Ciardi et al.? Severo et al.* Doulias et al.® Nuestro caso
Ano y lugar 1997, ltalia 2008, Brasil 2013, Grecia 2024, Argentina
Edad y sexo 64 afios, femenino 31 afios, femenino 14 afos, femenino 6 afios, masculino

Motivo de consulta

Examen fisico

Estudios

Tratamiento

Tos de 2 afos de
evolucién en paciente
previamente sana.

Tiroides aumentada
de tamario con
nodulo izquierdo.

Ecografia: imagen
solida hipoecoica
que se origina en
zona inferior de LI
con extension a
mediastino.
Laboratorio: normal.
Radiografia de térax:
masa cervical con
extension
intratoracica y
desplazamiento
traqueal.
Tiroidectomia total
con masa soélida,
grisacea, adherida
a capsula.

AP: neurofibroma
plexiforme capsular
de5x5x4cm+
bocio coloide.

Noédulo cervical de
3 afos de evolucion,

con odinofagia, disfonia
y alteracién auditiva, en

paciente previamente
sana.

MCCL, nédulos en
dorso y miembros,
pseudoefélides.
Lengua asimétrica con
neurofibroma.

Tiroides aumentada de
tamafo con nédulo

de 5cmen LD.

Deteccion de
tumoracion cervical
por la familia en
paciente con NF1.

Noédulo indoloro,

adherido a la tiroides,

que se movilizaba
con la deglucion.

Ecografia: imagen nodular Ecografia: nodulo

hipoecoica de.

4.1 %x1,5cmen LD
Laboratorio: normal.
PAAF: sin presencia
de células tiroideas.
ER: paralisis cordal.
izquierda

TAC: neurofibroma
en el 8. par

Hemitiroidectomia

solido,

hiperecoico,
multinodular,

con un area de
calcificacién en LI
de 4,4 x 3 x26cm.
Laboratorio: normal.
PAAF: sin presencia
de células tiroideas.

Tiroidectomia total.
AP: 3 nédulos

plexiformes firmemente

adheridos, en
“bolsa de gusanos”,
caracteristico de
neurofibroma.

Hallazgo de masa cervical en
RM control realizada en
paciente con NF1y
antecedentes familiares.

MCCL.

Tiroides aumentada de
tamafio y consistencia
en Iébulo derecho.

Ecografia: nédulo sélido,
hipoecoico, sin
vascularizacion significativa,
de 3,8 x 1,5 x 1,5 cm que
desplaza hacia anterior la
glandula.

TAC: masa hipodensa,
de bordes definidos,

de 1,2 x 3,3 cm con
desplazamiento traqueal.
Laboratorio: normal.

Reseccién de la lesion con
hemitiroidectomia.

NF1: neurofibromatosis tipo 1, RM: resonancia magnética, LI: I6bulo izquierdo, LD: I6bulo derecho, AP: anatomia patolégica,
ER: endoscopia respiratoria, PAAF: puncién aspiracion con aguja fina, MCCL: manchas café con leche.

permite evitar estudios innecesarios y orientar el

tratamiento.

A, Di Tondo U. An Unusual Case of Neurofibroma of the
Thyroid Capsule. Pathol Oncol Res. 1997;3(4):293-5.

Dado que existe probabilidad de recurrencia
y transformacién maligna, se debe continuar el
seguimiento a largo plazo. &
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