
Rezumat
Introducere: Maladia von Recklinnghausen (M.v.R) este cea mai
frecventã dintre neurofibromatoze cu o incidenåã de 1/ 3000-
1/5000 de naæteri. Este o genodermatozã cu transmitere auto-
zomal dominantã. Gena patologicã incriminatã în apariåia bolii
este situatã pe cromozomul 17, produsul genei, neurofibrominã,
proteinã cu rol în controlul diferenåierii æi proliferãrii celulare.
Manifestãrile cutanate se pot asocia cu afectãri ale organelor
interne. Tratamentul este chirurgical pentru neurofibroamele
mari. Transformarea malignã oferã un prognostic rezervat, 
alãturi de scãderea calitãåii vieåii în prezenåa complicaåiilor,
cum este în cazul prezentat: icter mecanic obstructiv.
Material æi metoda: Pacienta în vârstã de 75 de ani, internatã
pentru icter obstructiv (progresiv, pruriginos), formaåiuni 
papilomatoase cutanate (0,5-3 cm) pe trunchi æi câteva pete
hiperpigmentate, cafenii (5-6 cm diametru). Leziunile cutanate
(de 45 de ani) au fost diagnosticate histopatologic anterior.
Rezultate: Se intervine chirurgical, anestezie generalã. IOT se
practicã: colecistectomie, controlul CBP (instrumental, 
colangiografic æi endoscopic). În poråiunea terminalã a CBP se
constatã formaåiuni tumorale papilomatoase care obstrueazã
complet calea biliarã. Se extirpã paråial leziunile papilomatoase
æi se practicã coledoco-duodeno-anastomozã L-L, în åesut sãnã-
tos. Examenul histopatologic evidenåiazã neurofibrodermatozã
tip 1. 

Evoluåie favorabilã se externeazã vindecatã la 12 zile post-
operator.
Concluzii: 1. Formã rarã de icter obstructiv, în care diagnosticul
etiologic se stabileæte postoperator în urma examenului histo-
patologic. 2. Diagnosticul clinic preoperator a sugerat posibili-
tatea unui icter mecanic prin proces proliferativ.

Cuvinte cheie: neurofibromatozã, icter obstructiv, tumori 
papilomatoase, coledoco-duodenoanastomozã

Abstract

Obstructive jaundice by genodermatosis – case report

Background: Neurofibromatosis type I, Recklinnghausen 
disease is the most frequently of neurofibromatosis occurs in
1/3000-1/5000 of children born. Disease is a genodermatosis
with 1/3000-1/5000 autosomal dominant transmission.
Incriminated in the pathological appearance of the disease
gene is located on chromosome 17, gene product, neuro-
fibromina, is a protein involved in controlling cell differentia-
tion and proliferation. Skin manifestations can be associated
with the same papillary tumors and the internal organ.
Treatment is surgery for larger tumors. Worse prognosis in
malignant developpment, with the lower quality of life in the
presence of complications, as in this case: mechanical obstruc-
tive jaundice.
Material and method: Patients aged 75 years, admitted for
obstructive jaundice (progressive, pruritic), cutaneous papillo-
mas (0.5-3 cm) on the trunk and several hyperpigmented spots,
brown (5-6 cm diameter). Cutaneous lesions (45 years old) have
been previously diagnosed by histological examination. 
Results: Surgery, under general anesthesia we did: cholecystec-
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tomy, intraoperative choledocoscopy of bile duct. In the last
portion of bile duct we founded pediclled tumors. We did 
partial excision of tumors and coledoco-duodenoanastomosis
in healthy tissue. Histological examination shows neuro-
fibrodermatoza type 1. Discharge 12 days postoperatively after. 
Conclusions: Preoperative diagnosis suggested the possibility of
mechanical jaundice by malignancy. Etiologic diagnosis of this
rare form of obstructive jaundice could not be established
before surgery, only by histological examination of tumors
removed.

Key words: neurofibromatosis, obstructive jaundice, papillomas,
coledoco-duodenoanastomosis

IntroducereIntroducere

Icterul este un sindrom caracterizat prin coloraåia galbenã a
tegumentelor şi mucoaselor, datoritã depunerii de bilirubinã,
drept consecinåã a creşterii acesteia în sânge. Mecanismul de
producere a icterelor posthepatocitare (obstructive sau colesta-
tice) se caracterizeazã prin obstrucåia arborelui biliar pornind
de la canaliculele biliare mici, intrahepatice şi terminând cu
cãile biliare extrahepatice. Obstrucåia se datoreazã obstacolelor
intrinseci sau compresiunilor extrinseci produse prin calculi,
tumori, maladii fibrozante. (1,2, 13,14)

Material æi MetodMaterial æi Metodãã

Pacienta A.P. sex feminin, în vârstã de 75 de ani, din mediul
rural, internatã în Clinica 1 chirurgie a Spitalului Clinic
Judeåean de Urgenåã Timiæoara prin transfer din altã clinicã
medicalã. 

La internare prezenåa tegumente intens icterice, icter
obstructiv prelungit, însoåit de prurit generalizat invalidant,
leziuni de grataj, inapetenåã, slãbire, astenie pânã la 
somnolenåã, valori ale bilirubinei de 14 mg%, Hb=10 mg%. 

Diagnosticul de transfer: icter obstructiv de etiologie
malignã. 

La examenul obiectiv se observã, în afara icterului sclero-
tegumentar intens, formaåiuni papilomatoase de diverse 
dimensiuni (0,5-3 cm) situate predominant pe faåa anterioarã æi
posterioarã a trunchiului, câteva pete hiperpigmentate, cafenii
(5-6 cm diametru), precum æi leziuni de grataj. (Fig. 1, 2, 3, 4)

Din afirmaåiile pacientei reiese prezenåa acestor formaåiuni
tegumentare din copilarie, nemodificate ca localizare æi 
dimensiuni de la vârsta de 30 de ani (dupã a 2 a sarcinã).

Din anamneza æi documentele medicale reiese cã afecåiunea
actualã a debutat insidios, lent, în urmã cu aproximativ o lunã,
cu acuze subiective de tip obosealã æi lipsa poftei de mâncare,
greåuri æi vãrsãturi pentru care a primit la domiciliu 
vitaminoterapie æi antiemetice. Dar alarmarea familiei æi
prezentarea la medic s-a produs în momentul apariåiei icterului
sclero-tegumentar, însoåit de urini hipercrome, scaune acolice.

Internatã iniåial în clinica de Boli Infecåioase cu 
suspiciunea de hepatitã acutã tip A care se infirma clinic æi

paraclinic prin absenåa markerilor specifici hepatitei virale,
transferatã în clinica Medicalã pentru precizare de 
diagnostic etiologic æi tratament. Din documentele pacientei
reiese cã în toatã aceastã perioadã a primit alimentaåie æi 
medicaåie parenteralã de tip trofic hepatic, fãrã ameliorarea
simptomatologiei. 

Având în vedere caracterele clinice ale sindromului
icteric: progresiv, nedureros, afebril însoåit de inapetenåã,
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Figura 1. Papilomatozã cutanatã cu dimensiuni
variate pe abdomen si torace anterior,
pete ”cafe au lait” la nivel paramedian
stâng abdominal

Figura 2. Papilomatoza cutanatã, difuzã,
ocupã toracele posterior. Coloraåia
galbenã a tegumentelor estompatã
de unguentul antipruriginos
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slãbire, vârsta pacientei, anemia, suspiciunea majorã a fost
de obstrucåie neoplazicã. Explorãrile paraclinice efectuate
preoperator nu au relevat prezenåa proceselor secundare.

Dupã reechilibrarea hidroelectroliticã æi profilaxia insufi-
cienåei hepatice se intervine chirurgical, sub anestezie generalã
cu intubaåie orotrahealã æi se practicã colecistectomie, con-
trolul instrumental al permeabilitãåii CBP cu imposibilitatea
vacuitãåii acesteia (formaåiuni tumorale etajate). Se decide
intraoperator efectuarea unui drenaj biliar intern paliativ
având în vedere vârsta æi terenul biologic precar.

Se realizeazã derivaåia internã æi coledoco-duodeno-anas-
tomoza latero-lateralã, dupã prelevarea intraoperatorie a 2
piese de rezcåie intracanalare pentru examen histopatologic.

RezultateRezultate

Evoluåie postoperatorie favorabilã, cu reluarea tranzitului intes-
tinal a 4-a zi postoperator, normalizarea coloraåiei urinei a 3-a
zi postoperator, dispariåia lentã a coloraåiei icterice a tegu-
mentelor pânã în a 8 a zi postoperator. Pruritul supãrãtor nu a
dispãrut total. Realimentarea s-a început a 5-a zi æi pacienta 
s-a externat vindecatã a 12-a zi postoperator.

Examenul histopatologic efectuat la parafinã relevã
proliferare tumoralã benignã constituitã din celule alungite,
fuzocelulare, unele de tip fibroblastic, altele cu nuclei ondulaåi
(serpentiformi), cu vârf ascuåit æi stroma reprezentatã de benzi
fine de colagen æi fond discret muco-mixoid; focal sunt
prezente structuri de tipul corpusculilor Messner-Wagner
(unele grupate) æi celule inflamatorii cronice (mastocite, 
limfocite) dispersate în masa leziunii.

Concluzie: neurofibromatoza de tip 1.

DiscuåiiDiscuåii

Afecåiunile cutanate determinate genetic æi în care evoluåia
bolii este nesemnificativ influenåatã de factorii de mediu 
poartã denumirea de genodermatoze. Aceste genodermatoze
evidenåiazã un model de transmitere mendelianã monogenicã,
produsã printr-un singur defect genic æi cu o mare penetrantã,
cum este cazul neurofibromatozei. (3,4, 8)

Neurofibromatoza tip 1 (boala von Recklinghausen) este o
polidisplazie neuroectodermicã cu transmitere autozomal domi-
nantã, cu penetranåã de 100% pânã la vârsta de 5 ani. În pânã
la 50% dintre cazuri pot apãrea æi cazuri sporadice cauzate de
unele mutaåii genetice. Descrisã de Von Recklinghausen în
1882, aceastã maladie este caracterizatã prin apariåia de pete
pigmentare ”café-au-lait“ æi tumori cutanate la care se asociazã
afectãri ale sistemului nervos æi la nivelul organelor interne.
(5,9,12) Deseori aceste tumori sunt depistate cu ocazia unor
complicaåii, aæa cum s-a întâmplat æi în cazul prezentat.
Complicaåiile cu prognosticul cel mai rezervat sunt dezvoltarea
neoplaziilor.

În cazul prezentat etiologia sindromului icteric a fost 
precizatã doar în urma rezultatului histopatologic. Prezenåa
papiloamelor pediculate în calea biliarã principalã nu a fost
bãnuitã æi nu s-a depistat preoperator.

Pruritul, invalidant s-a considerat iniåial cã se datoreazã
imposibilitãåii eliminãrii bilirubinei dar în nedispariåia lui
totalã odatã cu coloraåie normalã a tegumentelor poate fi 
implicat procesul degranulãrii mastocitare luatã în discuåie în
maladia Von Recklinnghausen.

M.v.R este cea mai frecventã dintre neurofibromatoze cu o
incidenåã de 1/3000-1/5000 de naæteri. Gena patologicã incrimi-
natã în apariåia bolii este situatã pe cromozomul 17, regiunea
17q11.2, produsul acestei gene fiind neurofibromina, o proteinã

Figura 3. Pacientã vãzutã din profil lateral
drept

Figura 4. Profilul lateral stâng evidentiazã pete
cafenii si la nivelul membrelor superioare



cu rol în controlul diferenåierii æi proliferãrii celulare (6). 
Cunoaæterea acestor sindroame congenitale este importantã

pentru evoluåie æi prognosticul afecåiunii.
Prognosticul acestor afecåiuni depinde de localizarea æi

mãrimea tumorilor. Tratamentul este în general simptomatic æi
calitatea vieåii este afectatã. 

Speranåele unui tratament patogenetic sunt în terapia
geneticã. Celulele cutanate, prin accesibilitatea æi posibilitatea
de manipulare in vitro, sunt åintele preferate pentru terapia
genicã somaticã. Celulele cutanate pot servi la producerea a
numeroæi factori terapeutici cu vizã localã sau sistemicã. (8,
10,11) Pânã atunci însã, în cazul genodermatozelor, sfatul
genetic se poate dovedi esenåial în scopul prevenirii apariåiei
unor afecåiuni practic incurabile, dar æi pentru atenåionarea
precoce a cuplului æi a medicului neonatolog asupra îngrijirilor
speciale pe care le reclamã naæterea unui copil cu o maladie
geneticã sau pentru prevenirea apariåiei unor afecåiuni practic
incurabile 

ConcluziiConcluzii

1. Diagnosticul etiologic al sindromului icteric a fost
imposibil de stabilit preoperator, clinica æi examinãrile
paraclinice sugerând neoplazia.

2. Prezenåa tumorilor pediculate de origine epitelialã,
comunã cu cele cutanate a fost o surpriza intraopera-
torie cu certitudine histopatologicã.

3. Neurofibromatoza Von Recklinghausen este o geno-
dermatozã cu polimorfism sindromal, cu evoluåie æi
prognostic aproape imposibil de stabilit iar sfatul
genetic este obligatoriu.
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