Reporte de casos Arch Argent Pediatr 2023;121(3):€202202782

Neurofibromatosis laringea pediatrica: reporte de
localizacion atipica

Nadina Varela-GoodallF ®, Micaela B. Acosta?, Maria L. Scatolini® ®, Alejandro Cocciaglia®

RESUMEN

Los neurofibromas laringeos (NFL) son tumores benignos poco frecuentes de localizacion principalmente
supraglética. Se manifiestan con sintomas obstructivos de la via aérea. El tratamiento es la reseccién
completa del tumor mediante abordaje endoscépico; se reserva la cirugia abierta para tumores de gran
extension.

Se presenta el caso de un paciente pediatrico con localizacion atipica de NFL asociado a neurofibromatosis
tipo 1 (NF1). Se realizé reseccion endoscdopica del tumor y la anatomia patolégica informé neurofibroma
plexiforme. Es importante sospechar de esta patologia en todo nifio con estridor inspiratorio atipico
progresivo. Se sugiere seguimiento a largo plazo por la alta probabilidad de recidiva.
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INTRODUCCION

Los neurofibromas laringeos (NFL)
representan una causa extremadamente rara
de obstruccién de la via aérea superior en la
poblacién pediatrica. La localizacion laringea
es muy infrecuente' y afecta principalmente
a la supraglotis, con mayor frecuencia a los
repliegues aritenoepigléticos y/o aritenoides.? En
la mayoria de los casos, se encuentran asociados
a la neurofibromatosis tipo 1 o 2 (esta ultima con
menor frecuencia), pero también pueden ocurrir
de forma aislada.?

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es
una enfermedad autosémica dominante,
neurocutanea y sistémica.® Se caracteriza
por la presencia de manchas color café con
leche en la piel, neurofibromas cutaneos y
ndédulos de Lisch en el iris.* Los neurofibromas
se clasifican histolégicamente en plexiformes y
no plexiformes.® Los neurofibromas plexiformes
(NFP) son patognomonicos de la NF1. El
compromiso laringeo es raro y se manifiesta la
mayoria de las veces con sintomas obstructivos
de la via aérea.’ El tratamiento de eleccion es la
reseccion del tumor. Actualmente se prefieren las
técnicas endoscdépicas minimamente invasivas;

Ficura 1. Mancha café con leche >3,5 cm en pelvis
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se reserva la técnica abierta para tumores de
gran extension.®

El objetivo de este trabajo es presentar un
caso clinico de neurofibroma plexiforme laringeo
de localizacion atipica.

CASO CLIiNICO

Paciente de sexo masculino de 3 meses de
edad, con antecedentes médicos de prematuridad
y reflujo gastroesofagico, evaluado por estridor
inspiratorio continuo desde el mes de vida
que se exacerbaba luego del llanto y dificultad
respiratoria en aumento. Al examen fisico
presentaba tiraje esternal y subcostal, mas de
6 manchas color café con leche en la piel, de
diametro mayor a 0,5 cm en rodilla derecha,
cara anterior de ambos muslos, térax, hombro
derecho, brazo izquierdo, gluteo izquierdo, y de
diametro mayor a 3,5 cm en pelvis (Figura 1).
No presentaba neurofibromas cutaneos ni
antecedentes familiares de neurofibromatosis
tipo 1 0 2.

Se realizé radiografia de cuello, la cual
evidencidé una estructura radioopaca en
region retrocricoidea (Figura 2 A) y tomografia
computada que mostré una formacion
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Ficura 2. A) Radiografia de cuello perfil donde se evidencia una almohadilla retrocricoidea.
B y C) Tomografia computada de cuello (corte axial y sagital). Formacion poscricoidea hipodensa

isodensa poscricoidea de 6,4 x 7,7 x 9,7 mm
(Figura 2 B-C). Se realiz6 rinofibrolaringoscopia
en la cual se observé una formacion que abultaba
el espacio retrocricoideo, con mucosa conservada
y buena motilidad cordal.

Las evaluaciones cardiolégica, traumatologica
y oftalmoldgica fueron normales. En la
resonancia magnética nuclear de encéfalo, no
se evidenciaron lesiones en el sistema nervioso
central.

Se realizé laringoscopia directa bajo
anestesia general, donde se visualizé una masa
redondeada en zona retrocricoidea, mévil, blanda
y que protruia hacia esofago, de 0,5 x 1 cm de
diametro (Figura 3). Luego de asegurar la via
aérea mediante intubacién orotraqueal, se reseco
totalmente con instrumental frio.

En el posoperatorio presenté dificultad
respiratoria tras la extubacion por lo que se
realizé traqueostomia. La anatomia patoldgica
informo neurofibroma plexiforme S-100 positivo.

A los 12 meses de seguimiento el nifio
continta traqueostomizado con buen manejo
de secreciones, utiliza valvula fonatoria y
realiza rehabilitacion de la deglucién, en plan
de decanulacion. El paciente se encuentra

en seguimiento con controles periddicos, sin
evidencia de recidiva tumoral.

DISCUSION

Los neurofibromas son tumores benignos
generados en la vaina de nervios periféricos
que generalmente estan asociados a
neurofibromatosis tipo 1 y 2 o pueden encontrarse
como lesiones solitarias.” La NF1 fue descrita por
primera vez por von Recklinghausen en 1882.% Se
trata de una enfermedad autosémica dominante
con manifestacién neurocutanea. Casi todos
los pacientes presentan las tipicas manchas
color café con leche que suelen diagnosticarse
en los primeros meses de vida. Dentro de las
manifestaciones cutaneas, también pueden
presentar maculas lentiginosas (pecas) en ingle,
axilas y cuello. El diagndstico de la NF1 se realiza
con la presencia de 2 o mas criterios®® (Tabla 1) y
la presencia de un unico neurofibroma plexiforme
es un criterio diagndstico, que en este caso
clinico lo confirmé.

La localizaciéon laringea de los NFP es
rara, mas aun en la poblacion pediatrica.
El neurofibroma laringeo (NFL) asociado a
neurofibromatosis fue descrito por primera vez
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Ficura 3. Laringoscopia directa. Masa submucosa retrocricoidea

TaBLA 1. Criterios diagndsticos de neurofibromatosis tipo 1

 Seis 0 mas manchas café con leche de 1,5 cm o mayores en pospuberes, y de 0,5 cm 0 mayores en prepuberes.

* Dos 0 mas neurofibromas de cualquier tipo, o uno o0 mas neurofibromas plexiformes.

* Pecas en las axilas y/o en las ingles.

* Glioma/s de la via optica.

* Dos 0 mas nodulos de Lisch (hamartomas benignos del iris).

» Unalesion 6sea distintiva (displasia del esfenoides o displasia o adelgazamiento de la cortical de hueso largo con o sin pseudoartrosis).

» Un familiar de primer grado con neurofibromatosis tipo 1.

en 1930 por Colledge et al.," mientras Hoover
en 1940 describe el primer caso de NFL en
paciente pediatrico.!" Hasta la actualidad se han
publicado tres revisiones de la literatura,®1%12
la mas actualizada es la de Chinn et al.,® del
afo 2014 con 62 casos de neurofibromatosis
laringea pediatrica. Actualmente son 72 los
casos reportados de neurofibromatosis laringea
en pediatria con una distribuciéon similar en
ambos sexos. Se cree que se originan de la
rama interna del nervio laringeo superior,' lo
cual explica su localizacién principalmente en
la regidn supraglética (aritenoides y repliegue
aritenoepiglotico). En el presente reporte de caso,
se muestra un paciente con NFP de localizacién

retrocricoidea, que en el analisis de la totalidad de
los casos reportados representa el segundo sitio
mas infrecuente (8,3 %).

En cuanto a los sintomas, el mas frecuente es
el estridor (59,7 %) seguido de la disnea (25 %),
lo cual coincide con la forma de presentacion
de nuestro caso clinico y lo previamente
publicado.®'%12 Es excepcional la presentacion
asintomatica, cuyo hallazgo fue incidental
(4,1 %)_1,13,14

La fibrolaringoscopia flexible y/o la
endoscopia de la via aérea forman parte de la
evaluacién preliminar, que evidencia una masa
submucosa de superficie lisa® que en la mayoria
de los casos se encuentra en la supraglotis.



La realizacion de una tomografia computada
y resonancia magnética son utiles para evaluar
la extension del tumor y planear el tratamiento
quirargico.* El diagndstico definitivo se confirma
con la biopsia y la presencia de un neurofibroma
plexiforme. Los NFP estan constituidos por
células fusiformes con nucleos elongados
inmersas en un estroma mixoide, en las técnicas
de inmunohistoquimica es caracteristico el patrén
S-100 positivo,* como presenté este caso.

El tratamiento de eleccién es la reseccién
quirdrgica. La via de abordaje dependera del
tamafo y de la extensién del tumor; se prefiere
la via endoscopica para tumores pequefios y el
abordaje abierto en tumores mas grandes.? De
los 72 casos de NFL, el 30,5 % fueron resecados
por via endoscépica, incluido este caso. Es de
destacar que hasta el afio 1990, que se realiza
la primera reseccion endoscopica, lavia de
abordaje de eleccion era la externa, ya sea por
tirotomia o faringotomia lateral.?¢ Actualmente
se prefiere la técnica endoscopica por ser menos
invasiva y para tratar de preservar las funciones
laringeas. Al ser tumores no encapsulados y
con un patréon de crecimiento infiltrante, es dificil
lograr la reseccion completa de la lesién, lo que
aumenta la posibilidad de recurrencias.®># La tasa
de recurrencia alcanza el 9,7 %, con la necesidad
de multiples intervenciones quirurgicas, siempre
priorizando la técnica endoscépica frente a la
abierta, debido a que presenta menor morbilidad
y menor tasa de recidiva (alrededor del 27 %),
dato limitado por la falta de reporte y/o escaso
tiempo de seguimiento de muchos casos.

Como novedad en el tratamiento de esta
patologia, en el afio 2018, Arnold et al.,'® publican
el primer caso de NFL tratado con cirugia roboética
transoral en una paciente pediatrica, hasta ahora
el unico reportado y con excelentes resultados
funcionales y sin recidiva a los 5 meses de
seguimiento.

Como complicaciones pueden ocurrir el
sangrado, la obstruccion de la via aérea,
la paralisis cordal y el edema pulmonar
posobstructivo.’?* En algunos casos es necesario
realizar una traqueostomia, la cual requieren
alrededor del 40 % de los pacientes, incluido
este caso.

El seguimiento a largo plazo es de suma
importancia por la alta tasa de recurrencia o
enfermedad residual y el riesgo de malignizacién
que presenta (del 2 % al 5 %).* No existe un
consenso acerca de la frecuencia, pero si que
debe realizarse mediante laringoscopia directa
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para advertir recidivas.

Debido a que hay pocos estudios realizados y
todos basados en reportes de casos y revisiones
retrospectivas, no hay evidencia absoluta acerca
del algoritmo diagndstico ni el tratamiento
estandar de oro. Los estudios prospectivos se
ven limitados debido a la rareza de la NFL.

CONCLUSIONES

La localizacion retrocricoidea del NFL es
muy infrecuente. Es importante sospechar esta
patologia ante la presencia de estridor, disfonia,
disfagia y/o sintomas obstructivos de la via
aérea en pacientes con diagnostico o sospecha
de NF1 y ante la ausencia de indicadores de
otros diagnésticos diferenciales mas frecuentes,
sobre todo ante lesiones cutaneas sugestivas
de la patologia. Siempre se debe realizar
una evaluacion exhaustiva que incluye una
laringoscopia directa bajo anestesia general para
realizar la biopsia y confirmar el diagndstico. Si
es posible, el tratamiento de eleccién sera la
reseccion endoscépica minimamente invasiva
para disminuir complicaciones y el seguimiento
debera realizarse periédicamente por la alta
probabilidad de recurrencia. &
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