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Ganglioneuroma vesical:
presentacion de un caso
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La neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) es una enfermedad autosomica dominante que se caracteri-
za por la presencia de seis 0 mas manchas café con leche mayores de 5 mm en pacientes prepu-
berales y mayores de 15 mm en pospuberes, dos neurofibromas de cualquier tipo o un neurofi-
broma plexiforme. El compromiso visceral en esta enfermedad es raro y en estos casos lo mas frecuente es que
involucre al aparato gastrointestinal. Mas raro aun es el compromiso del aparato genitourinario y en estos ca-
sos en general afecta la vejiga. Presentamos un caso de NF-1 con compromiso vesical difuso y recurrente en un
nifio de siete afos de edad al cual se le realizé cistectomia radical, prostatectomia, confeccion de neovejiga con
ileon y ciego y Mitrofanoff. Desde ese momento el paciente no presentd complicaciones relacionadas con la en-
fermedad. En casos de enfermedad de Von Recklinghausen localizada en la vejiga con comportamiento local-
mente agresivo, el tratamiento indicado es la cistectomia radical con derivacion urinaria.
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Resumen

Type 1 neurofibromatosisis an autosomal dominant disorder characterized by the presence of
six or more café-au-lait macules over 5 mm in greatest diameter in prepuberal individuals and
over 15 mm in postpuberal individuals, two neurofibromas (of any type) or a plexiform neu-
rofibroma. Visceral involvement is rare, most frequently affecting the gastrointestinal tract. Even rarer is the
compromise of the genitourinary system. We herein present a patient with a diffuse compromise of the bladder
who was treated by radical cystectomy plus prostatectomy, neobladder (with ileum and colon), and a
Mitrofanoff -like urinary diversion. From then on, the patient remained without complications. We think that
in cases of severe bladder compromise due to Von Recklinghausen disease, the optimal treatment is the radical
cystectomy plus a urinary diversion.

Summary
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A neurofibromatose tipo | (NF-1) é uma enfermidade autossémica dominante que se caracteri-
za pela presenca de seis ou mais manchas café com leite, maiores que 5 mm, em pacientes pré-
puberes ou maiores que 15 mm em pds-puberes, dois neurofibromas de quaisquer tipos ou um
neurofibroma plexiforme. O comprometimento visceral nesta enfermidade é raro e nestes casos em geral
acomete a bexiga. Apresenta-se o caso de um NF-1 com acometimento vesical difuso e recorrente em um meni-
no, de sete anos de idade, que foi submetido a cistectomia radical, prostatectomia, confeccdo de neobexiga com
ileo e ceco e Mitrofanoff. Desde entdo o paciente ndo apresentou complica¢6es relacionadas com a enfermi-
dade. Nos casos de doenca de Von Recklinghausen localizada na bexiga, com comportamento localmente agres-
sivo, o tratamento indicado € a cistectomia radical com deriva¢do urindria.
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Neurofibromatosis (NF) es el
término genérico dado a un
grupo de afecciones de he-
rencia autosdmica dominante con diferentes fenoti-
pos. Riccardi' propone una clasificacion numérica de
NF con ocho formas clinicas. La neurofibromatosis
tipo 1 (NF 1), también llamada enfermedad de Von
Recklinghausen, es la mas comun y corresponde al
96% de todos los casos. La NF tipo 2 se presenta en el
3%. El resto son formas segmentarias de NF limitadas
a una region del cuerpo. Los criterios clinicos para el
diagnostico son dos o mas de los siguientes: 1) seis o
mas manchas café con leche mayores de 5 mm en pa-
cientes prepuberales y mayores de 15 mm en pospu-
beres; 2) dos neurofibromas de cualquier tipo o un
neurofibroma plexiforme; 3) nevus axilares; 4) dos
nédulos de Lisch (hamartomas del iris); 5) gliomas del
nervio 6ptico; 6) displasias 6seas (esfenoides o tibia);
7) un pariente de primer grado con diagndstico de
NF-12. El compromiso visceral es raro y en estos casos
lo mas frecuente es que involucre el aparato gastroin-
testinal®. Mas raro aun es el compromiso del aparato
genitourinario y en estos casos en general afecta la
vejiga“.

Presentamos un caso de NF-1 con compromiso ve-
sical recurrente y difuso en un nifo de 7 afios de edad
a quien se le realizé cistectomia radical y prostatecto-
mia, neovejiga con ileon y ciego y Mitrofanoff.

Introduccion

Un paciente de 7 afos de
edad de sexo masculino con-
sulta al servicio de nefrologia
por presentar infecciones urinarias a repeticién. Co-
mo antecedentes de importancia tiene NF-1 diagnos-
ticada a los 3 meses de vida. Al examen fisico se cons-
tatan manchas café con leche en tronco, cuello y la-
bios, paralisis facial izquierda desde los 5 afios de vi-
da y estrabismo del ojo izquierdo. Al tacto rectal se
palpa espacio de Douglas abombado y la palpacién
bimanual detecta una masa dura en hipogastrio.

Se realiza ecografia renal y vesical que informa pa-
red vesical engrosada con lesién en el fondo de la ve-
jiga de 29 x 15 mm; en la cistouretrografia miccional
se observa pared vesical irregular con zona hiperclara
en trigono (defecto de relleno); la resonancia magné-
tica nuclear muestra discreto engrosamiento de las
paredes del recto, engrosamiento difuso de vejiga

Presentacion
del caso

predominantemente en su cara posterocaudal con le-
sion que se proyecta irregularmente hacia la luz. El
dosaje de catecolaminas urinarias y el centellograma
6seo corporal total con metayodobencilguanidina
(MIBG) fueron normales.

Se realiza cistoscopia donde se constata en el trigo-
no vesical, cercano al cuello, una masa que sobreele-
va la mucosa. Se efectlia biopsia a cielo abierto don-
de se identifica una masa de 60 x 60 mm de consisten-
cia duro-lefosa, amarillenta en la zona del trigono y
pared posterior. La anatomia patoldgica informa
ganglioneuroma vesical.

Luego se realiza cistectomia radical, prostatecto-
mia y se confecciona neovejiga con ileon y ciego y
neovesicostomia continente segun técnica de Mitro-
fanoff (apendiconeovesicostomia). El estudio histolo-
gico informa neurofibroma plexiforme sin compromi-
so prostatico. A los diez dias presenta cuadro compa-
tible con abdomen agudo por lo cual se realiza lapa-
rotomia exploradora donde se constata peritonitis
urinosa por dehiscencia de sutura de neovejiga en ca-
ra posterior de 10 cm de longitud. Se repara y se rea-
liza talla vesical con buena evolucién. A los quince
dias se retira la talla y se otorga el alta hospitalaria.

El paciente no presentdé complicaciones relacionadas
con la enfermedad hasta el dia de la fecha.

El primer caso de neurofibro-
matosis vesical fue descripto
por Gerhardt en 1878°. En
1932 Kass informé el primer caso de enfermedad de
Von Recklinghausen con compromiso vesical en un ni-
flo de 7 afios de edad con hematuria y enuresis.

La NF-1 es una enfermedad autosémica dominante

Discusion

cuya caracteristica es la presencia de neurofibromasy
manchas café con leche en piel. La frecuencia de la
enfermedad es 1 en 3000 a 4000 nacidos vivos. El 50%
de los pacientes presenta historia familiar de NF-1, el
resto se deben a mutaciones nuevas. Los casos fami-
liares tienen expresividad variable con penetrancia
del 100%¢. El gen causante de la NF-1 se localiza en el
brazo largo del cromosoma 17 (17 q 11.2) y codifica
para una proteina llamada neurofibromina con acti-
vidad supresora de tumores.

La NF-1 se asocia a déficit intelectual, alteraciones
6seas (30-50%), hipertensién arterial (debido a feo-
cromocitoma o a estenosis de la arteria renal) y ries-
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go de desarrollo de tumores como meningiomas,
gliomas, tumores opticos, feocromocitomas, leuce-
mias y sarcomas’. La transformacién maligna es del 5
al 16%?2. El compromiso visceral en esta enfermedad
es raro y la localizacién mas frecuente es la gastroin-
testinal. Mas infrecuente es que afecte al aparato ge-
nitourinario, siendo en estos casos la vejiga el 6rgano
mas afectado. Otros sitios que pueden verse compro-
metidos son los uréteres, la uretra, la prostata, el cor-
don espermatico, el pene, el cervix y la vagina®. La en-
fermedad vesical se debe a que afecta el plexo vesico-
prostatico en hombres y ureterovaginal en mujeres
gue se encuentran anatémicamente cercanos al cue-
llo vesical y uréteres distales lo cual explicaria la pre-
sencia de sintomas obstructivos®. El compromiso vesi-
cal es tres veces mayor en varones'. La capacidad ve-
sical se encuentra disminuida y su distensibilidad es
pobre. Los sintomas y signos del compromiso del apa-
rato urinario son infecciones urinarias, enuresis, he-
maturia, sintomas obstructivos e hidronefrosis.

El tratamiento de la enfermedad difusa o recurren-
te con compromiso vesical requiere cistectomia radi-
cal con derivacion urinaria. No es aconsejable la cis-
tectomia parcial por ser un tumor difuso y porque
hay informes de mayor riesgo de degeneracién ma-
ligna luego de este tipo de cirugia. La quimioterapia
y la radiacién parecen no tener efectos sobre la pro-
gresiéon de la enfermedad.

Cuando un paciente con diagnostico de neurofi-
bromatosis, o manchas café con leche en piel e histo-
ria familiar de la enfermedad presenta sintomas geni-
tourinarios debe sospecharse el compromiso vesical
de esta enfermedad y realizar estudios urolégicos
completos (urograma excretor, cistouretrografia mic-
cional, ecografia renal y vesicoprostatica, cistoscopia
y eventual toma de biopsia), para descartar el mismo.
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