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Neurofibromatosis 1 (enfermedad de Von Recklinghausen)
Esclerosis tuberosa

Sindrome de Von Hippel-Lindau (Angiomatosis

retinocerebelosa )

Sindrome de Sturge-Weber



Facomatosis=sindromes neurocutaneos

Raro y heterogéneo grupo de enfermedades, la mayoria de
que incluye la afectacion de
la piel y la aparicion de tumores del sistema nervioso central (+ frec.) y
periférico

Su punto en comun es la alteraciéon en el desarrollo de las estructuras que se derivan del
ectodermo, aunque también pueden afectarse estructuras de origen mesodérmico y
endodérmico

Facomatosis vs Neurocristopatias vs trastornos renales quisticas hereditario




Facomatosis vs Neurocristopatias

Neurocristopatias (ej: Treacher Collins)

Agrupacion de >50 enfermedades rupo de enfermedades que
son causadas por anomalias ESPECIFICAMENTE DE Células
de la Cresta Neural (NCC)

los huesos de la cara; y los tejidos del
> ojo, corazon, glandula tiroides y
gldndulas suprarrenales.

|_‘ SNP, autonomo y entérico; el cartilago y

- Malformaciones causadas por el desarrollo anormal de las NCC
- Neoplasias derivadas de NCC
- Sindromes combinados

En comun: Angiogénesis anormal y en i , ,
) Término neurocristopatias: base
general anormalidades que afectan a embriolégica unificadora pataiEEEs
derivados de NCC: SNP, células cromafines, el enfermedades multisistémicas

tejido adiposo, melanocitos...



Hiperpigmentacion de la piel

Factor de crecimiento hepatocitario
(HGF)---> proliferacion y migracion
de melanocitos—> migracion a
meninges—> benignos o malignos

El melanocitoma congénito neurocutdneo
(rara): nevos melanociticos congénitos en
la piel y tumores melanociticos en las Inic asintomatica - hidrocefalia
leptomeninges en SNC comunicante- melanoma

Depositos melanociticos en la amigdala, diencéfalo, tronco encefalico y cerebelo (hipoplasico) Seguimiento (3 a); mielinizacién
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sromatosis

Epidemiologia

- 1:3.000-5.000 RN
- Facomatosis + fr.
- Manifestacion + temprana

Etiologia

50% AD, 50% de novo penetrancia
del 100%

romosoma 17912, gen NF —
ofibromina (regulador negativo
de protooncogen RAS)

Epidemiologia

- 1:25,000-30,000
- Manifestacion + tarde
- DDX con schwannomatosis

Etiologia

- 50% AD, 50% de novo
penetrancia + variable

Cromosoma 22q12—+ Gen NF

proteina Merlin — Gen supre
tumores



4 Neurofibromatosis

TIPO 1

Criterios diagndsticos (2 o +):

TIPO 2

Criterios diagndsticos (1): Menos utilizados

] > 1: schwannoma vestibular
bilateral

’_‘ > Extra-nervioso: >6
manchas, pecas axilares o I
inguinales, 2 nédulos de
Lish, displasia 6sea, AF 1
grado I

2:AF 12 grado y meningiomas, gliomas,
cataratas, schwannoma

:> Nervioso: 2 neurofibromas,
neurofibroma plexiforme, glioma de la via
Optica
| I I I I I . . | I I I I I I |
TC sin contraste: displasia del esfenoides/dilatacion de la fosa craneal media/

/ proptosis ipsilateral
Protocolo de

Angio-TC: Displasias vasculares: estenosis, moya-moya, aneurismas

_—> 3: 2 meningiomas y glioma/catarata subc
posterior , calcificaciones cerebrales

estudio B
RM: Sagital T1 FLAIR-Axial T2 y FLAIR-Coronal T2-Axial T1 volumétrico sin y con
gadolinio i.v- RM columna
- _ _ i estudio de Coronal o axial T1 con
i sosp??ha de AngioRM arterial S, : supresion grasa sin y
afectacion mediante técnica 3D orbitas con gadolinio i.v.
TOF del PW FIESTA T2 (1 estudio

l vascular....

del nervio optico
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matosis

Hallazgos en sistema nervioso

F1 NF2

Lesiones displasicas de sustancia blanca Schwannomas vestibulares

Neurofibromas; en especial plexiforme Ependimomas y lesiones espinales

Gliomas; en especial de V.O. Meningiomas

Displasias vasculares

Otros hallazgos




PNeurofibromatosis

TIPO 1

1. Lesiones displasicas de la sustancia blanca; FASI (areas focales de intensidad
de senal); objetos brillantes no identificados (UBO)

11: Isointensas. T2: Hiperintensas, poco definidas. No
efecto masa. 77+C: No realce

Difusion: Aumento ADC en comparacion con sustancia
blanca normal

IC: en ganglios basales, se muestran como lesiones

uni o bilaterales, bien definidas sin realce tras el CIV

Representan areas de
vacuolizacion mielinica y/o
hamartomas no neoplasicos.
Presentes en el 70-90% de los
casos. Localizacion en puente,
ganglios, talamo, pedunculos...
VIENEN Y VAN

Incremento en niumero o tamano en > 10 anos Neoplasia; Glioma




ambos pedunculos cerebelosos,
talamos y nucleos lenticulares

Focos de vacuolizacion mielinica
en globos palidos




sromatosis

urofibromas

Tumores benignos de la vaina nerviosa periférica. Compuestos por células de
Schwann, fibroblastos, mastocitos, macrofagos, células endoteliales, pericitos
y células perineurales

- Intraneural
localizado/nodular

- Cutaneo localizado/nodular

- Cutaneo difuso

- Plexiforme

- Masivo difuso de tejidos
blandos

5 formas morfolégicas

ocalizada cutanea intraneural(90%):0rbitas, 2. Plexiforme
)eza, cuello, tejidos blandos paraespinales...

¢neurofibroma plexiforme (mas profundo) y
neurofibroma cutaneo difuso?

amiento fusiforme siguiendo Compromiso difuso de
asciculo nervioso segmento neural y



romatosis

rofiboromas medulares

Destacan los Neurofibromas de localizacién intradurales, mixtos
intradurales y extradurales, y puramente extradurales (+ frec forma de masa
tubular)

Morfologia en reloj de arena y desplazar la médula espinal al lado contralateral
Suele acompainarse de ensanchamiento de los agujeros intervertebrales

iperintensos
: Marcado realce; cuantos mas grandes mas heterogéneo

s fusiformes hipodensas (20 —30 UH) que puede presentar degeneracion quistica



Engrosamiento nodular que
remodela margen posterior del
sacro, “signo de la diana” con

realce tras contraste;
NEUROFIBROMA

Engrosamiento fusiforme y
nodular de troncos nerviosos
mayores; PLEXIFORME




®Neurofibromatosis

TIPO 1

2.2 Neurofibromas plexiformes: tumoracién por lo general congénita en la que
se encuentra tejido nervioso, muscular, conectivo, cutaneo

PATOGNOMONICA

Comport. agresivo y no encapsulados, no metastatiza. Engrosamiento mal delimitado,
cilindrico, fusiforme o nodular de los troncos nerviosos
mayores (V par el mas afectado)(10%transf. maligna)

RM: apariencia infiltrativa TC: Masa mal delimitada
11: Masa infiltrante isointensa/hipo Espacio masticatorio, orbita... + frec).
I2: Hiperintensos. A veces centro hipoT2 por Bueno para valorar afectaciones 6seas
contenido de fibrocolageno central (imagen asociadas. Deforman huesos
en diana) adyacentes con displasia asociada

I'1+C: Realce heterogéneo e intenso

b



Lesiones hamartomatosas

Alta senal T2 y Flair en
sustancia blanca de
tectum pontino, bitalamicas,
en transicion rodilla- cuerpo
del c.calloso.

Displasia cortical frontal
izquierda

Engrosamiento cortical de
contornos imprecisos y pobre
definicion cortico-subcortical en
circunvolucion media y superior
izquierda, con algunas imagenes
microquisticas en su margen
lateral.

f
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Nédulo mal definido,
hipoecogénico con escaso
flujo Doppler interno que fue
compatible con neurofibroma
plexiforme

Mismo paciente: Ocupacién
del espacio extraconal
superior y externo de la
Orbita derecha. Se extiende
posteriormente a través del ,
espacio extraconal externo, /
alcanzando la fisura
orbitaria superior

T2 84



’ |
TICysSat. - T1 C NSAT .

Hombre de 33 afos. Masa infiltrante que afecta el lado derecho de la cara y se extiende hacia la
cavidad oral y la fosa infratemporal, asi como hacia el foramen estilomastoideo, el musculo
masticador, la arteria carétida, la glandula parétida. El globo ocular derecho parece alargado y se

visualiza como buftalmos con protrusion



ibromatosis

omas de vias opticas: Neoplasia + frec (5-15%)

AP: Astrocitomas pilociticos con gran estabilidad histolégica.

Si bilateral... es PATOGNOMONICO

Engrosamiento de aspecto arrosariado - Adapta a la forma del NO y el quiasma
Elongacion tortuosa - Esférico en el quiasma y el hipotalamo

Intensidad intermedia

so/ hiperintenso, de predominio periférico

: Variable ] No realce, captaciones tenues, difusas o focales

iones hipo — isointensas en T1 con ligero aumento de la sefal en T2.
cteristicamente mayor realce cuando la localizacion es en la via éptica posterior

los cambios de tamano —> a la decision de su manejo// Nifio con alte




Paciente de 13 ainos con NF1y ceguera en el ojo Agrandamiento del nervio optico
derecho derecho

Masa en el nervio optico derecho (flecha) que es isointensa
con realce minimo por contraste

Paciente de 7 anos

Glioma del nervio 6ptico derecho con
extension hacia el quiasma.
En el estudio sagital se identifica realce
intenso del glioma

RMAR T MM




Glioma del nervio
optico izquierdo

Engrosamiento del
nervio optico izquierdo
que se extiende desde
la porcion
prequiasmatica hasta la
intraorbitaria proximal,
iso T1y T2. No capta
contraste.

T2



romatosis

gliomas

Mayor incidencia de astrocitomas con respecto a la poblacion
general (>5 veces;incluyendo glioblastoma 4). La manifestacion
suele ser mas tardia que los gliomas del N.O.

HALLAZGOS:

- Suelen ser astrocitomas de comportamiento benigno, pudiendo existir gliomatosis
cerebral
- Mas agresivos en la protuberancia, mas infiltracion y mal definidos

1: Hipointensos
: Hiperintensos.
+C: Pueden realzar (diferencia con hamartomas); CUIDADQ!! Gliomas de bajo grado no r

mponentes de alto grado muestran necrosis central con perfusién y realce periférico
0S, asi como restriccion a la difusion



Lesion hiperintensa en
nucleo lenticular
derecho, de bordes
bien delimitados que
realza

Lesion focal, bien definida,
hiperintensa T2, sugestiva de
glioma , que estenosa el
acueducto de Silvio (indicado
con una flecha) y condiciona
hidrocefalia obstructiva con
trasudacion ependimaria



Neurofibromatosis

TIPO 1

9. Displasias vasculares en forma de estenosis, moya-moya, aneurismas...

Fenémenos Moya-Moya por aparicion de colaterales a partir de arterias
lenticuloestriadas. Incidencia de anormalidades vasculares es baja

Proliferacion de la intima vascular, estenosis u oclusion de carétidas internas, porciones
proximales de ACM y de ACA




romatosis

Lesiones 0seas y meningeas de localizacion muy variable: Meningocele, meningiomas,
aumento del conducto auditivo interno, displasia de la érbita, pseudoartrosis (tibia),
deformidades toracicas (pectus excavatum/carinatum), escoliosis (20 % pacientes)

La ectasia dural es la dilatacion circunferencial del saco dural que puede ser consecuencia de
la debilidad 6sea subyacente. Puede asociarse a cambios distroficos esqueléticos, induciendo
inestabilidad y deformidad angular




VNeurofibromatosis

TIPO 2

1. Schwannomas vestibulares bilaterales

Mejor indicador dx de NF-2
95% afectan al N. vestibular. No afectan a N olfatorio ni N.optico.
Afectando principalmente el VIl par

Si bilateral... PATOGNOMONICO

HALLAZGOS:

- A mayor tamaio, mayor heterogeneidad (degeneracion quistica / hemorragia)
- Protruyen caracteristicamente en la cisterna del APC desde el CAl

» ['1: Hipo o isointensos (parénquima). Cambios quisticos o necréticos poco frecuentes
» 12: Hiperintensidad o sefial intermedia

» [ 1+C: Realce difuso normalmente homogéneo

I C: Calcificaciones son raras; Remodelacion 6sea (lento crecimiento)

El término "neurinoma" es un término mas amplio eneral que a veces se utiliza para describir cualquier
. tumor que se origina en las células del sistema nervioso periférico, incluyendo las células de Schwann ‘



Schwannoma vestibular bilateral

Signo de la trompeta: ensanchamiento del CAl. Signo del cucurucho: componente
intracanalicular (cucurucho) y componente APC (bola de helado)



romatosis

ndimomas y lesiones espinales.

EPENDIMOMAS: Tumor blando que se introduce a través de los agujeros del
4° ventriculo en las cisternas. Se observan en aproximadamente el 6% de los
pacientes con NF2

LESIONES ESPINALES:

Meningiomas, ependimomas intra y extramedulares, schwannomas

ZGOS ependimoma:

pansién central en médula - Bien circunscrita. Cambios quisticos.
ma peritumoral (60%) - Crecimiento lento

nso y heterogéneo



Ependimoma
intraparenquimatoso

Masa intramedular
expansivay con
cambios quisticos
polares, sugestiva
de ependimoma.



giomas (multiples y de aparicién mas temprana)

El 45% - 77% de los pacientes con NF2 desarrollan meningiomas, y a
menudo son multiples. A veces se ven ven meningiomas espinales. Edad
mas temprana

Mas probabilidades de ser atipicos o anaplasicos en comparacion con
los meningiomas esporadicos
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T1+C

Multiples meningiomas y neurinomas acusticos bilaterales.



Enfermeda

osis tuberosa

Epidemiologia

e Incidencia: 1:6,000 RN vivos.
e Se diagnostica a cualquier edad
e Triada clasica de Vogt (50%): Convulsiones -Retraso mental-
Angiofibromas cutdneos.

Etiologia
- 50% AD, 50% de novo penetrancia del 100%

- Mutacioén de gen supresor tumoral TSC1 y TSC2 (hamartina y tuberina
respect.) — anormal de las células de la matriz germinal— tumores de
ectodermo (piel,0jo,SNC...)// rabdomiomas cardiacos, AML renales, Ca renal

Angiofibromas faciales (en alas de mariposa)



4

Esclerosis tuberosa

Criterios diagndsticos

En 2012, el Grupo Internacional de Consenso sobre TSC actualizé los criterios —> incluir

mutaciones

Mutacion patogénica en TSC1 o TSC2 constituye un diagnostico definitivo de TSC

Complejo TS definido: 2 caracteristicas principales o 1 principal y 2 0 mas menores

Posible complejo TS: 1 mayor o =22 menores

* Angiofibromas faciales. Fibromas ungueales (tumores de Koenen) « Tuber cortica. ¢
Astrocitomas retinianos multiples « Nodulo subependimario glial o astrocitoma de células
gigantes * Nodulos calcificados subependimarios multiples en la TC o la RM que protruyen

hacia el ventriculo

La lesion fundamental es el tuber.
Practicamente patognomaénico
(80%) la presencia de nédulos
subependimarios calcificados

Las manifestaciones del SNC — Principal causa de
morbilidad y mortalidad en personas con esclerosis tuberos.
Las convulsiones son la complicacion neurologica mas
comun. Discapacidad en 50% de estos pacientes




tuberosa

Hallazgos en sistema nervioso

Tubers corticales; también hamartomas

Hamartoma subependimario

Astrocitoma de células gigantes subependimario

eterotopia de sustancia blanca cerebral




Esclerosis tuberosa
1. TUBERS CORTICALES (80%!!!)

Son Hamartomas glio-neuronales corticales:
distorsiones focales en la organizaciéon y morfologia
celular que se extienden hasta la sustancia blanca
subyacente (subcortical). Benignos pero... epilepsia

HALLAZGOS:

- + epilepsia si senal heterogénea, centro hipo y periferia hiperintensa en FLAIR
- + epilepsia si coeficiente de difusidn mas alto y menor anisotropia fraccional
- + frontales

» I'1: Hipo (HIPER en neonato)
» 12: Hiper T2/FLAIR (ISO en neonato)
» [1+C: 30-80% lo presentan(al igual que los SEGA)

TC: Hipodenso y ocasionalmente muestran calcificaciones; en localizacion subependimaria

Al igual que las heterotopias de sustancia blanca, los tubérculos corticales y subcorticales se consideran
displasias corticales, que son una caracteristica importante en el diagnostico clinico de la esclerosis tuberosa

k Muy indistinguibles de los SEGA (mas pequenos y no muestran crecimiento)

4



Esclerosis tuberosa

2. Hamartoma subependimario

Masas intraventriculares, > 1 cm, Frec calcificadas.
TC: Hipodenso. Calcificacion 90%. Hidrocefalia acompanante

3. ASTROCITOMA DE CELULAS GIGANTES SUBEPENDIMARIO (15%!!)

ASTROCITOMA DE CELULAS GIGANTES SUBEPENDIMARIO (SEGA):
gliomas astrociticos circunscritos (OMS 21). El mas caracteristico.
Tumores benignos. j?0rigen en ndédulo subependimariojy,

HALLAZGOS:

- Se comportan como masas intraventriculares cerca del agujero de Monro, > 1 cm, con
calcificaciones y heterogéneas. Posible hidrocefalia

- La espectroscopia por resonancia magnética (MR spectroscopy) se puede utilizar para
diferenciar los SEGAs de los nédulos subependimarios; los SEGAs tienen una alta relacion
colina-a-creatina y una baja relacion N-acetilaspartato-a-creatina

Comportamiento bastante heterogéneo T1-T2. suelen ser hipo/iso T1 e Hiper T2. Calcifican


https://radiopaedia.org/articles/astrocytic-tumours?lang=us

Nédulos subependimario.. La

Tuber corticales; Nédulos subependimarios calcificados : "
: ., imagen ponderada en T2
lesiones (flechas). También se observa .
. . ) . muestra nodulos
hiperintensas FLAIR neumoencéfalo secundario a cirugia N e
: subependimarios calcificados
en la corteza cerebral previa.

hipointensos



T2

FLAIR

SEGA (a, b) Muestran una lesion con realce
heterogéneo (flecha) consistente con SEGA en el
foramen de Monro izquierdo con leve efecto de
masa en el septum pellucidum.

SEGA. Gran SEGA
heterogéneamente hiperintenso
(flecha) a nivel del agujero de
Monro. También se observa
hidrocefalia asociada.

(B) Realce intenso dentro del
SEGA (flecha).



FLAIR
SEGA voluminosa lesion de intensidad sefal heterogénea, con algunas imagenes puntiformes de baja sefal
T2* sugerentes de calcificaciones habituales, que realza acusadamente tras contraste IV. Desciende por al

H"\/{ \@/ / N

agujero de Monro al interior del Ill ventriculo.

VIRGEN VDE LAS NIEVES




Esclerosis tuberosa

4. Heterotopia de sustancia blanca cerebral

Aspecto variable, con lesiones nodulares, mal
definidas. Causa de epilepsia. Lesion frecuente
(80%)

- Bandas radiales se consideran relativamente especificas de esclerosis tuberosa: Consisten
en lesion de las fibras gliales por las cuales migran las neuronas desde la matriz germinal
periventricular. Estas entidades incluso pueden terminar en un tubérculo subcortical.
Bandas hiperintensas T2

No en TC. En la RM, la heterotopia de sustancia blanca puede mostrar iso o hipointensidad en
T1, hiperintensidad en T2 y rara vez realce

Hallazgos mas raros: atrofia cerebelosa infartos (debido a trastornos vasculares oclusivos)
aneurismas cerebrales disgenesia del cuerpo calloso malformaciones de chiari microcefalia quistes
aracnoideos cordoma


https://radiopaedia.org/articles/missing?article%5Btitle%5D=radial-glial-fibers&lang=us
https://radiopaedia.org/articles/ischaemic-stroke?lang=us

FLAIR

T1

Heterotopia de sustancia
blanca e (A) Lesiones
lineales radiales de
sustancia blanca (flecha)
que se extienden desde la
corteza hasta el ventriculo.
(B) Bandas: Lesiones
lineales de sustancia blanca
hiperintensas (flecha) que
se extienden desde la
corteza. Estas lesiones
pueden representar areas
de desmielinizacion o
hipomielinizacion. (C)
Lesiones lineales de
sustancia blanca
iso-intensas (flecha) que se
extienden desde la corteza.
(D) leve realce (flecha)
dentro de las lesiones
lineales de sustancia blanca



Nédulos subependimarios calcificados, apreciandose una
pequefo con captacion de contraste en foramen de Monro

derecho

Tubers calcificados a
nivel frontal superior
izquierdo y hemisferio
cerebeloso izquierdo




edad de Von Hippel Li

emiologia Criterios diagnadstic

* Mas de un hemangioblastoma en el SNC

r]CIa: 1: 35,000-50,000 * 1 HGBL SNC + manifestaciones en otros sistemas (hem
rcinoma renal causa la retiniana)

muerte en el 15-50%
(feocromocitoma) » Familiar afectado + cualquier manifestacién

] y Pruebas genéticas adquieren mas valor: En ausencia de
media lesién nueva cada 2 tumores son diagnésticas

anos

Areas del cuerpo afectadas por la enfermedad de Von Hippel-Lindau

Sistema nervioso central
(tronco encefélico, cerebelo,

Etiologia | e

Saco endolinfatico
del oido

penetrancia N\_-\gJ
I~ 4 b
L <@

TS ot T
| 20% de novo | G’t.:,:z; ’ ‘,

€ gen supresor ua(:‘mtjmto t)mho
‘ o ujeres \—
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ad de Von Hippe

Hallazgos en sistema nervioso

Hemangioblastomas

Papiloma de plexos

Carcinoma del saco endolinfatico




BEnfermedad de Von Hippel Lindau %

1. Hemangioblastoma SNC 1.1 Hemangioblastoma espinal
- Tumor benigno de origen vascular (grado | de Edad més temprana y peor pronéstico
) Localizacidn subpial en cara posterior de medula (+ frec).

- Bien delimitadas ricas en vasos capilares o .
P Pueden asociar areas de sangrado intramedular

- Edad de presentacion mas temprana (esporadico:
30-60 arios)

- TC: suelen tener nédulos realzados o una
apariencia quistica bien delimitada con
nodularidad en la pared

- Cerebelo>médula>tronco

Quiste (similar al LCR) sin realce
Nédulo mural: parietal con nédulo mural subpial
ISO/HIPO en T1 con realce intenso:
HIPER en T2 - Vacios de sefial de morfologia vascular
Realce intenso - Cambios quisticos

Hemangioblastomas cerebelosos y
hemangioblastomas (flechas) en el
canal espinal

Lesién quistica (flecha) con realce '

curvilineo y nodular y un tabique




Hemangioblastoma

En hemisferio cerebeloso derecho con su polo sélido
demostrado en estudio con contraste

Asocia leve-moderado edema perilesional que en
conjunto provocan efecto de masa sobre el IV
ventriculo, al que colapsa parcialmente.



BEnfermedad de Von Hippel Lindau %

2. Papiloma de los plexos coroideos 3. Carcinoma del saco endolinfatico
- Tumor benigno infrecuente - Infrecuente
- Masa solida intraventricular (Ventriculo lateral / - masas grandes altamente vasculares en el
IV ventriculo) hueso temporal ubicadas detras del canal
- Morfologia en “coliflor” auditivo interno, cerca del acueducto vestibular
- Calcificaciones (25%) - Si Bilateral (30%)----> PATOGNOMONICO

- Agresivo localmente

- Sospecha: hipoacusia neurosensorial
(Destruccién de la pared posterior del pefiasco
del temporal)

- Realce intenso homogéneo
- Iso/hipo T1
- Iso/Hiper T2

- Realce heterogéneo

- HIPER en T1 (hemorragia)

- HIPER en T2 (heterogéneo)

- Patrén apolillado / permeativo

Papiloma de plexos coroideos

Masa en IV ventriculo de
morfologia en “coliflor”,
microcalcificaciones
intralesionales y realce
homogéneo




Tumor del saco endolinfatico

(a) Masa de tejido blando erosionando la pared medial posterior del hueso temporal izquierdo. Hay
calcificaciones centrales espiculadas dentro de la matriz del tumor. (b-d) Muestran alta intensidad de sefial
debido a hemorragia con realce heterogéneo



Epidemiologia

eManchas faciales en vino de Oporto y
angiomas piales
e|ncidencia: 1:20.000-50.000

e Desarrollo esporadico
e GNAQ (Gaq)

Indrome de Sturge-Weber

Hallazgos

La angiomatosis leptomeningea—> robo vascular

con afectacion cortical subyacente y de sustancia

blanca —> isquemia localizada. 80% de los casos
hay afectacion uni hemisfeérica

Hallazgos

 Hemangioma coroideos orbitarios

» Calcificaciones corticales y/o subcorticales
(parietooccipital)(Signo via de tranvia)(paralela por
corteza)

» Hemiatrofia cerebral £ Engrosamiento ipsilateral de
la boveda craneal

» Hiperneumatizacion de senos paranasales

» Engrosamiento unilateral de plexo coroideo

* Dilatacion de venas transparenquimatosas (sistema
superficial-profundo)

Mejor indicio diagndstico: Calcio cortical, atrofia y dilat
del plexo coroideo ipsilateral




Hemangioma
coroideo

Engrosamiento con
hipercaptacién de la
coroide.

Angiomatosis pial

Realce
leptomeningeo y
calcificaciones
corticales de
predominio occipital.

Caso anterior:

Realce leptomeningeo y
las calcificaciones
corticales unilaterales



| sindrome de Cowden
(o sindrome de
hamartoma multiple):

- Herencia A; 1:250000

- Lesiones papilomatosas
mucocutaneas, hamartomasy

cancer de tiroides folicular, mama §

y endometrio

- Gangliocitoma cerebeloso
displasico (dolores de cabeza,
ataxia, hidrocefalia obstructiva y
paralisis de nervios craneales)
Hallazgos TC: lesion en la fosa
posterior hipodensas, a veces
adelgazamiento del hueso
occipital

- Mayor riesgo de tumores gliales,
incluyendo el gliosarcoma

as enfermedades

Gangliocitoma cerebeloso
displasico

a) Lesion hipointensa mal
definida (flecha) en el
hemisferio cerebeloso
derecho. (b) la lesidén (flecha)
es hiperintensa con un ligero
engrosamiento folial. (c) No
muestra realce significativo de
la lesion (flecha)




FOSAS PALMARES

'EI sindrome de Gorlin:

-  También conocido como sindrome del
carcinoma basocelular nevoide, o QUINTA
FACOMATOSIS

Criterios diagnésticos incluyen tanto
cutaneos como hallazgos por imagen
(calcificaciones de la hoz, macrocefalia,
protrusion frontal queratoquistes
odontogénicos...)

- Herencia AD

- Meduloblastoma, subtipo desmoplasico
(hipointensidad en T1, isointensidad en T2
y valores de coeficiente de difusion
aparente notablemente reducidos. Realce
heterogéneo con contraste y restriccion en
la difusion. La espectroscopia muestra
aumentos en los picos de colina y taurina

- Otros hallazgos: Queratoquistes
odontogeénicos, anomalias faciales,
meningioma, el oligodendroglioma vy el

craneofaringioma, calcificaciones durales Lesion quistica expansiva con bordes bien

y/o falcinas, puenteo de la silla turca definidos y con aspecto dentado. La densidad del
contenido quistico varia segun la viscosidad. La
ruptura cortical sugiere la posible implicacion de |

. tejido blando

Queratoquistes odontogénicos




NF2

displasicas de sustancia blanca

Schwannomas vestibulares

ibromas; en especial plexiforme

Ependimomas y lesiones espinales

mas; en especial de V.O.

Meningiomas

splasias vasculares

tros hallazgos

sclerosis tuberosa

VHL

UBERS CORTICALES

Hemangioblastomas

amartoma subependimario

Papiloma de plexos

TROCITOMA DE CELULAS
ANTES SUBEPENDIMARIO

Carcinoma del saco endolinfatico

topia de sustancia blanca
I
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