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NEUROFIBROMA, aunque histológicamente de 
potencial maligno incierto, pudiendo corresponder 
también a NEUROFIBROMA BENIGNO. 

Rehistoriar a la paciente: 
- Antecedentes familiares de esclerosis tuberosa. 
- Máculas hipopigmentadas. 
- Test genético: portadora de la mutación en el 

genTSC1 c.1271_1272delGA; p.Arg424fs 
(NM_000368.5) 
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➔ Se interviene en Hospital Reina Sofía , realizando exéresis 
de masa completa. 

➔ Se revisa la anatomía patológica: 
sarcoma fusocelular que muestra áreas 
periféricas de bajo grado alternadas 
con otras extensas centrales de alto 
grado (no visibles en biopsia previa) 

● Sarcoma fusocelular → Deriva Oncología. 
● Diagnóstico incidental de Esclerosis tuberosa. 



Esclerosis tuberosa 

• AD.
• Mutaciones en 

TSC1 y TSC2. 
Desregulación de la 
vía mTOR.

• Se asocia a 
tumores benignos 
→ Hamartomas.

• PEComas.
            Importancia de la biopsia de pieza quirúrgica. 

            Importancia de la historia clínica y los antecedentes familiares. 

Hiperplasia 
multifocal de 
neumocitos 
micronodular. 


