QD ouiToN

Diagnéstico y Tratamiento Ambulatorio

Neurofibromatosis
tipo Il

Autores: Dr. Misisian Tomas, Dr. Montalvetti
Pablo, Dra. Ernst Lorda Valentina, Dra. Perez

Evelyn Ariana, Dr. Muszynski Patricio Esteban,
Dr Federico Roca

. (77 FAARDIT
SORDIC

de Radiologia Los autores declaran no tener conflictos de interés



Objetivos de aprendizaje:

Comprender la etiologia y genética de la NF2.

Reconocer las diversas manifestaciones clinicas y sintomas asociados con esta condicion.
Identificar los principales tipos de tumores que se desarrollan en pacientes con NF2.

Revisar las técnicas de imagen utilizadas en el diagnostico y seguimiento de la NF2.
Describir los hallazgos tipicos en resonancia magnética (RMN) y tomografia computarizada
(TAC).

e Proveer ejemplos de imagenes que ilustran los hallazgos radiolégicos comunes en pacientes
con NF2.



Descripcion General:

e La neurofibromatosis tipo 2 (NF2) es una enfermedad genética autosémica dominante que se
caracteriza por la formacion de multiples tumores benignos en el sistema nervioso central y
periférico. Estos tumores incluyen schwannomas vestibulares bilaterales, meningiomas,
ependimomas, astrocitomas y hamartomas retinianos

e Caracteristicas generales:
o Schwannomas multiples de los NC y raices nerviosas espinales.
o Meningiomas en superficies durales (hasta 50%).
o Ependimomas en la médula espinal y el tronco encefalico (6%).



(aracteristicas clinicas

e Schwannomas Vestibulares Bilaterales: Los tumores mas comunes en pacientes con NF2 son los
schwannomas vestibulares, que se desarrollan en ambos nervios auditivos y pueden causar hipoacusia,
tinitus y alteracién del equilibrio. Estos tumores suelen aparecer antes de los 30 anos de edad.

e Meningiomas: Los meningiomas son tumores que se forman en las membranas que rodean el cerebro y
la médula espinal. Estos tumores también pueden ser comunes en pacientes con NF2.

e Otras Manifestaciones: Ademas de los tumores mencionados, las personas con NF2 pueden desarrollar
cataratas, problemas oculares y lesiones cutaneas de distinta indole.



Diagnastico

El diagndstico de NF2 se basa en la presencia de tumores especificos, como los schwannomas
vestibulares bilaterales, y en la identificacion de mutaciones en el gen NF2. La deteccion precoz de los
tumores mediante pruebas como la audiometria y la resonancia magnética nuclear (RMN) cerebral y
espinal puede mejorar el manejo de la enfermedad y evitar complicaciones.



Detalles de RMN en Schwannomas y Meningiomas

e Schwannomas:
o  T1WI: Hipointensos a isointensos, rara vez cambios quisticos.
o T2WI: Lesiones intracanaliculares pequeias visibles en alta resolucion.
o  T1WI C+: Realce difuso, generalmente homogéneo.
o MRS: Pico de NAA ausente, 1 mioinositol, generalmente sin lactato.
e Meningiomas:
o  T1WI: Isointensos a hipointensos, focos ocasionales hiperintensos por Ca*.
o T2WI: Edema adyacente significativo, anormalidades en cufia en materia blanca subcortical
(~65%) y cerebelar (~17%).
T2 GRE*: Mejor muestra las calcificaciones no neoplasicas.
o DWI: Restriccion de la difusion en algunos meningiomas, caracteristico de meningiomas atipicos
o malignos.
o  T1WI C+: Realce difuso del tumor, puede ser en forma de placa.
o MRS: Pico de NAA ausente, 1 alanina, * lactato.



El grafico axial muestra schwannomas
del angulo pontocerebeloso (CPA)
bilaterales patognomonicos en ninos
con neurofibromatosis tipo 2 (NF2). El
tumor de la derecha es grande y se
observan varios schwannomas
pequenos en los nervios
vestibulococleares izquierdos.










La RM coronal T1 C+ en un adulto
mayor muestra meningiomas de base
dural en la fosa posterior y a lo largo
de la hoz y las convexidades . En
este paciente predomina la
meningiomatosis sobre los
schwannomas.




La RM coronal T2 FS en un joven
de 18 afios con NF2 muestra un
area en forma de cuna de senal
hiperintensa en la sustancia blanca
subcortical frontal derecha. Cuando
se buscan tales anomalias en la
NF2, se observan en > 50% de los
casos.




Conclusion:

La neurofibromatosis tipo 2 (NF2) es una condicion genética compleja que presenta multiples desafios diagndsticos y de
manejo. Los hallazgos de resonancia magnética (RMN) son cruciales para la deteccion temprana, seguimiento y
evaluacion del tratamiento en pacientes con NF2. Los puntos clave incluyen:

e Schwannomas vestibulares bilaterales: La mejor pista diagndstica, tipicamente iso/hipointensos en T1 'y

hiperintensos en T2, con realce homogéneo con gadolinio.
e Meningiomas: Frecuentemente multiples, isointensos a hipointensos en T1 y pueden mostrar edema significativo

adyacente en T2. Realce homogéneo con gadolinio.
e Ependimomas: Menos comunes pero importantes, especialmente en la médula espinal y el tronco encefalico,

mostrando realce heterogéneo con gadolinio.
e Anormalidades asociadas: Sefal en cuiia en T2/FLAIR en la materia blanca subcortical y cerebelar, sospechadas

de ser lesiones displasicas.
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