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Resumen 
 
Se describe el caso de una paciente de 57 años,  quien  durante más de 4 decenios se ha visto 
afectada por una neurofibromatosis de tipo 1 con varias manifestaciones clínicas de neoplasia 
uterina, esteatosis hepática y disfunción vesicular, todo lo cual, asociado con anemia ferropénica 
diagnosticada y tratada durante más de 3 décadas, condujo a la aparición de esplenomegalia con 
intensificación del cuadro anémico.  Los resultados del medulograma confirmaron la presencia de 
leucosis linfoide crónica, sin síntomas ni signos periféricos.  En la bibliografía revisada no se hallaron 
informes sobre esta asociación morbosa.  

 
Descriptores: NEUROFIBROMATOSIS 1; NEOPLASIAS UTERINAS; HEPATOPATÍAS;   
ENFERMEDADES DE LA VESÍCULA BILIAR;  ANEMIA FERROPÉNICA; ESPLENOMEGALIA; 
EXAMEN DE LA MÉDULA ÓSEA.  
 
Límites: HUMANO FEMENINO, MEDIA EDAD 
 
 
Abstract 
 
The case of a 57 year-old patient is described who during more than 4 decades has been affected by 
a neurofibromatosis type1 with several clinical manifestations of uterine neoplasia, hepatic steatosis 
and vesicular dysfunction, all of which, associated to   ferropenic anemia diagnosed and treated during 
more than 3 decades, provoked an splenomegaly with intensification of the anemic condition.  The 
results of the medulogram confirmed the presence of lymphoid chronic leukosis, without peripheral 
symptoms or signs.  In the reviewed literature there were no reports on this disease. 
 
Subject headings: NEUROFIBROMATOSIS 1; UTERINE NEOPLASMS; LIVER DISEASES; 
GALLBLADDER DISEASES; ANEMIA, IRON-DEFICIENCY; SPLENOMEGALY; BONE MARROW 
EXAMINATION 
 
Limits: HUMAN FEMALE, MIDDLE AGED 
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Las facomatosis son un grupo de alteraciones congénitas de la piel, con alto riesgo de tumores 
neurológicos, de condiciones autosómicas dominantes y penetración variable. 

La neurofibromatosis de tipo 1 (enfermedad de Von Recklinghausen) se caracteriza por 
neurofibromas cutáneos  localizados en áreas no expuestas al sol y acompañados de seudoartrosis 
de la tibia, de carácter benigno, excepto si se forman en áreas cerradas como el foramen 
intervertebral, donde pueden desarrollar una radiculopatía o neuropatía compresiva. 1 

La asociación de neurofibromatosis  de tipo 1 y hemopatías malignas se ha descrito mayormente 
en niños y adolescentes; de igual modo, a estas edades las formas malignas más frecuentes son la 
leucosis linfoide crónica juvenil, así como los síndromes mieloproliferativos y mielomonocíticos. 2, 3 

Existen informes de cáncer hereditario colorrectal no polipósico, presente en edades tempranas, 
asociado a neurofibromatosis de tipo 1 y hemopatías malignas (linfomas y leucemias), atribuibles a 
mutaciones genéticas; pero no se ha encontrado leucosis linfoide crónica asociada con 
neurofibromatosis de tipo 1 en la vejez y sin manifestaciones periféricas humorales de la   
enfermedad. 4 
 
Caso clínico 
 

Paciente de 57 años de edad, sexo femenino y procedencia suburbana, con neurofibromatosis de 
tipo 1 desde hacía 40 años, anemia crónica ferropénica diagnosticada y tratada durante más de 3 
décadas, histerectomizada por neoplasia uterina y con manifestaciones clínicas de esteatosis 
hepática,  sinusitis y epigastralgia, que asistió a consulta por sensación de masa abdominal en 
hemiabdomen superior y anorexia progresiva.  
 
Examen físico  
 
- Mucosas intensamente hipocoloreadas  
- Neurofibromas y manchas parecidas a café con leche en tórax, abdomen y miembros superiores e 

inferiores (figura 1).    
- Esplenomegalia con reborde costal (más de 10 cm)   

 
 
                   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Figura 1. Neurofibromas en miembros  superior e inferior 
 
Exámenes complementarios realizados 
 

- Hemoglobina: 91g/L 
- Eitrosedimentación: 133 mm/h; reticulocitos 10x10 
- Lámina periférica: macrocitosis,  anisocitosis y microcitosis positivos y plaquetas normales. 
- Ecografía abdominal: esplenomegalia masiva homogénea 
- Transaminasa glutámico pirúvica: 18 UI 
- Colesterol: 3,1 mmol/L         
- Creatinina: 67,5 mmol/L 
- Glucemia: 5,1 mmol/L 
- Filtrado glomerular: 89 mL/min 
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- Medulograma: infiltrado medular por linfocitos maduros ± 50 %, plaquetas: 60 000/mm3 (figura 2). 
Los resultados del medulograma confirmaron el diagnóstico de leucosis linfoide crónica.  

 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Comentarios 

 
       La leucosis linfoide crónica constituye una entidad nosológica muy singular entre las neoplasias 
hematológicas, relacionada con la edad (mayores de 65 años) y con carácter favorecedor cuando se 
presenta en ascendentes de primer grado. Es un fenómeno linfoacumulativo más que 
linfoproliferativo, de origen aún desconocido, pero se vincula a las células B, T ó NK y aunque la 
periferia reviste una importancia determinante, la infiltración medular de ganglios y otros tejidos 
deviene una potencialidad diagnóstica. 3, 4 
       En esta paciente no fue posible detectar adenopatías periféricas y profundas mediante la 
ecografía.  El gen de la neurofibromatosis se manifiesta como supresivo tumoral, aunque factores 
externos pueden inactivarlo y desarrollarse la cascada oncogénica; 2,4 sin embargo, hubo pruebas de 
que esta propiedad del gen no fue efectiva y parecer ser que no existieron factores externos, previos 
al inicio de la neoplasia hematológica. 
     Tampoco se realizaron pruebas de Coombs, electroforesis de proteínas e inmunofenotipo; 
elementos coadyuvantes en el diagnóstico y no se observaron linfocitosis absoluta y linfoadenopatías 
demostrables, para lo cual no tenemos explicación. 3, 5 
     Consideramos que el diagnóstico medular de leucosis linfoide crónica en etapa 1, según el  
porcentaje de linfocitos maduros encontrados en el medulograma, fue precoz y extremadamente 
infrecuente, lo que se evidencia al no existir en la literatura revisada informes acerca de esta 
asociación.  
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Figura 2.  Abundantes linfoblastos que 
sustituyen el parénquima medular 
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