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Sr. Editor:

La schwannomatosis es el tercer tipo principal de neuro-
fibromatosis, tras la neurofibromatosis tipo 1 y la tipo 2
(NF-1 y NF-2), caracterizada por la presencia de multiples
schwannomas no intradérmicos en ausencia de schwanno-
mas vestibulares bilaterales, descrita en los anos 90 tras un
estudio clinico-patolégico de pacientes con schwannomas
multiples que no cumplian criterios de NF-2'. Posterior-
mente se han identificado distintas alteraciones genéticas
implicadas en esta enfermedad, entre las que destacan las
mutaciones en la linea germinal del gen supresor tumoral
SMARCB1, asi como las mutaciones que originan una pérdida
de funcion del gen LZTR1, ambos situados en el cromo-
soma 22%3. Desde el punto de vista clinico existe un gran
solapamiento entre esta entidad y la NF-2, dificultando enor-
memente el correcto diagnostico de los pacientes, por lo

que las pruebas genéticas constituyen una importante herra-
mienta diagnodstica en casos dudosos”.

Presentamos el caso de un paciente con un schwannoma
en el nervio tibial posterior, en el que se ha identificado
una mutacion no descrita previamente en el gen LZTR1, que
origina una pérdida de funcion del mismo, subrayando la
importancia de la sospecha clinica de este tipo de enferme-
dades en casos concretos.

Se trata de un varon de 54 afos, con antecedentes mas
relevantes de schwannoma del nervio mediano izquierdo
intervenido, e hipertension arterial en tratamiento con ena-
lapril, que acude a consulta de neurologia por cuadro de
alrededor de 3 afnos de evolucion, consistente en dolor de
perfil neuropatico localizado en el talén y la planta del pie
izquierdo, en la distribucion habitual del nervio tibial pos-
terior. No habia antecedentes familiares de enfermedades
neurologicas conocidas, y tenia una hija sana. La exploracion
fisica y neuroldgica fue normal, con signo de Tinel negativo
y sin masas palpables a ningln nivel. El paciente apor-
taba una resonancia magnética (RM) de columna lumbar
y un electromiograma (EMG), que no mostraban alteracio-
nes relevantes, y habia sido valorado en varias ocasiones
en el servicio de urgencias y en traumatologia, con jui-
cio clinico de dolor inespecifico en el pie izquierdo. Dada
la sospecha clinica, se solicitd una RM del miembro infe-
rior izquierdo, que reveld una tumoracion a nivel del nervio
tibial posterior en su tramo inicial (figs. 1y 2), en la que el
analisis anatomopatoldgico tras la exéresis del mismo con-
firmo el diagnostico de schwannoma. El estudio se completd
mediante RM craneal de alta resolucién centrada en ambos

Figura 1

RM sagital en secuencia de densidad protoénica (DP) FSy T1, en las que se observa una lesion en la fosa poplitea superior

que depende del nervio tibial posterior, que es isointensa en T1 e hiperintensa de forma heterogénea en DP. Destacar el signo del

nervio entrando y saliendo.
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Figura2 RMaxial ensecuencia T1FS, y sagital poscontraste, que muestra una captacion intensa periférica con areas heterogéneas

centrales no captantes.

CAl, que tampoco mostro hallazgos relevantes ni evidencia
de afeccion en nervios vestibulares. Ante la presencia de
un schwannoma previo, el paciente cumplia criterios cli-
nicos de schwannomatosis®, si bien no se podia descartar
una posible NF-2, lo cual tiene implicaciones terapéuti-
cas y pronosticas. Por todo ello, asi como para valorar un
posible consejo genético a familiares, se solicito estudio
genético, que incluia los genes ENG, GDF2, GLMN, GNAQ,
HRAS, LZTR1, NF1, NF2, PIK3CA, PTEN, SMAD4, SMARCBT1,
TEK, TSC1, TSC2 y VHL, que identificé una mutacion no des-
crita previamente en heterocigosis (c.1203C>G) (p.Y401),
que origina un codon de parada prematuro en el gen LZTR1,
congruente con el diagnostico de schwannomatosis relacio-
nada con el gen LZTR?®. Esta alteracion se confirmé con
secuenciacion Sanger, y se encuentra pendiente de estudio
en los familiares del paciente.

Este caso ilustra la necesidad de tener en cuenta cau-
sas atipicas o poco frecuentes ante casos de dolor crénico
sin una etiologia identificada, tales como los tumores de la
vaina nerviosa. En concreto, es habitual el retraso diagnos-
tico en el caso de la schwannomatosis, dado que, en primer
lugar, se trata de una enfermedad muy poco frecuente®
y, en segundo lugar, los sintomas son muy inespecificos,
siendo el dolor no asociado a masa palpable el sintoma
mas comin’. Ademas, la historia familiar no suele ayudar
en el diagnostico, dado que solo se encuentran antece-
dentes familiares en alrededor del 13% de los casos’. Hay
que seialar también, la importancia de los estudios gené-
ticos para un correcto diagnostico, dado que el espectro
fenotipico de la schwannomatosis es amplio y a menudo
indistinguible de la NF-2, la cual suele presentar muta-
ciones en la linea germinal en mas del 90% de los casos
sin mosaicismo®, y tiene un peor prondstico en compara-
cién con la schwannomatosis®. Ambas entidades, ademas,
se pueden presentar exclusivamente como meningiomas
craneales multiples, lo cual suscita controversia sobre la
necesidad de ampliar los criterios diagnosticos para incluir
las pruebas moleculares como parte del estudio basico para
el diagnostico®.

Por Gltimo, este caso anade una nueva mutacion en el
gen LZTR1 a las ya conocidas previamente, ampliando asi el
espectro genético de la enfermedad.
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Cuando lo central parece m

ccccccc

periférico: sindrome del -
interdseo posterior como

manifestacion aislada de ictus
hemorragico

Posterior interosseous nerve syndrome as an
isolated symptom of haemorrhagic stroke: The
central mimicking the peripheral

Sr. Editor:

El término «paralisis pseudoperiférica», primeramente des-
crito por Jean Lhermitte, hace referencia a la debilidad
predominante en la mano (paralisis pseudocubital, pseudo-
mediana o pseudorradial)’ en asociacion con una lesion del
sistema nervioso central, simulando una lesion del sistema
nervioso periférico’3. Si bien han sido raramente documen-
tadas secundarias a ictus isquémicos (< 1%)?, su asociacion a
ictus hemorragico es alin mas excepcional.

Se expone el caso de un varon de 82 anos, diestro y sin
factores de riesgo cardiovascular conocidos, que habiéndose
acostado asintomatico, presenta al despertarse para orinar
sobre las 3 de la manana, torpeza en la mano izquierda,
sin asociar cefalea, sintomas neurovegetativos u otra cli-
nica neuroldgica. No refirié dolor ni haberse acostado sobre
dicha extremidad. A su llegada, la tension arterial era de
150/90 mmHg. La exploracion neuroldgica mostré una debi-
lidad 4/5 en la extension de los dedos y mufeca izquierda,

T

asi como en la extension del pulgar, y 5/5 en los flexores de
los dedos. La fuerza de los musculos biceps, braquiorradial,
triceps y flexores de la mufieca fue normal. Los musculos
intrinsecos de la mano, oponente, abductor y flexor largo
del pulgar mostraron una fuerza normal, asi como la prono-
supinacion y la fuerza proximal. Tanto la sensibilidad como
el resto de la exploracion neuroldgica resultaron normales.
A pesar de una exploracion compatible con un sindrome
interdseo posterior, ante la ausencia de causa compresiva
evidente y la dudosa afectacion de los flexores de los dedos,
se solicitdo una TC cerebral que mostré un pequeno hema-
toma en la circunvolucién precentral derecha (fig. 1). El
analisis de sangre no mostr6é datos de interés. El estudio
se completo con una RM cerebral a los 3 meses del evento,
que mostrd un hematoma subagudo-cronico localizado en la
circunvolucion precentral derecha, sin formaciones aneuris-
maticas, fistulas ni MAV intracraneales (fig. 2). Se dio de alta
con tratamiento especifico pautado por rehabilitacion y en
su revision a los 3 meses mostré mejoria en la movilidad de
la musculatura extensora distal con recuperacion completa
de la funcionalidad.

De acuerdo con el mapa de Penfield-Rasmussen, las
neuronas corticales que inervan la extremidad superior se
encuentran en el tercio inferior de la superficie dorsola-
teral del giro precrentral, correspondiente al area 4 de
Brodmann'3—>. El avance de las pruebas de imagen cerebral
ha permitido caracterizar mejor la representacion cortical
de la mano, encontrandose con forma de omega invertida
en la mayoria de los casos (90%), o eventualmente como
una épsilon horizontal (10%) en el plano axial y como un

PN

Figura 1
prefrontal derecha, con discreto edema circundante.

TC cerebral, corte coronal (a) y sagital (b), que muestra un pequeno hematoma intraparenquimatoso en la circunvolucion
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