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. tuvo carácter de miastenia. Lo único 
nia, que nunca u e 'aba era alguna molestia a la deglu­
que todavia aq d'Jar-reta. Se le indica que vuelva dentro 
. 6 pero muy 1""" • 

c1 n, rsf's para ser reVIsada. 
de unos m 

La enferma es dada ､ ｾ＠ ｾＮＬｉｴ｡＠ y vuelv-e a ｾ＿ ｳ＠
. eses para su rev1s10n. La exploracwn 

ｾＡｾ｣ｯ＠ ｾ＠ rigurosamente normal. La ･ ｸｰｬｯｲ｡ｾｩ￳ｮ＠
ｾｾｾｾ＠ áfica, según se muestra €n la flgu­

r 10gr es totalmente normal y la hematolo­
ra • d' t · de ía permite apreciar una 1scre. a ｾｮ･ｭｩ｡＠
ｾ＠ 900 000 con una fórmula leucocltana normal. 
· Subjetivamente, la enfer!lla ｳｾ＠ encuentz:_a muy 

b' salvo una discreta disfagia que ｰｲ ｾｳ･ｮ ｴ｡Ｎ＠
ｳｾ･ｾ ｾ＠ hace exploración radiológic.3; de esófago, 
ue no demuestra ｮｩｮｧｾｮ｡＠ ｡ｬｴ･ｾ｡｣ｷｮＬ＠ y la ｾｳｯｦ｡ ﾭ

ioscopia permite apreciar, a ｭＮｾ･ｬ＠ del terciO me. 
dio del esófago, en una extenswn ､ ｾ＠ 2 ?m., una 
superficie elevada e irregular que d1smmuye la 

Fig. 10. 

luz esofágica, pero permite el paso del esofa­
goscopio de 9 cm., volviéndose a encontrar mu­
cosa normal. La biopsia de €sta zona reveló úni­
camente un conectivo fibroso muy celular con 
elementos inflamatorios de tipo crónico, raras 
glándulas y vasos de paredes gruesas. Las le­
siones no corr-esponden a una formación tu­
moral. 

Queremos comentar, a propósito de esta en­
ferma, su actual buen estado general, la des­
aparición de todas sus molestias, a los seis me­
ｳｾｳ＠ ｾ･＠ la operación, con reintegración del me­
diastmo desplazado a su posición normal, y la 
favorable evolución de la enfermedad a la te­
rapéutica quirúrgica con radioterapia posterior, 
ｾｵ･＠ han permitido una completa "r.estitutio ad 
mtegrum", evolución que es la que más frecuen­
temente se comenta en la literatura. 
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En el año 1882, y como homenaje al sesenta 
cumpleaños de VIRCHOW, publicaba Von RECK· 
LINGHAUSEN un trabajo sobre la neurofibroma­
tosis cutánea. Diez años después, con motivo 
de otro aniversario del gran patólogo g : rmano, 
contribuía RECKLINGHAUSEN con un nuevo es­
tudio al conocimiento de una peculiar altera­
ción de los huesos, a la que llamaba "osteítis fi­
broso-quística". Ambos cuadros serían después 
bautizados con el nombre de su descubridor; 
pero lo que éste no pudo sospechar es que el 
tiempo se encargaría de r elacionar y fusionar 
unos procesos, en apariencia tan alejados, como 
expresiones de una única entidad morbosa. 

Hoy día acEptamos que la enfermedad de 
Rccklinghausen está constituída por los si­
guientes elementos: 

a) Lesiones cutáneas (fibromas, molusca 
pendula y manchas color café con leche). 

b) Neurofibromas desarrollados sobre el te· 
jido nervioso. 

e) Frecuentes lesiones óseas. 
d) Trastornos nerviosos y psíquicos. 
Integrada de esta forma la n€urofibromato-

sis, constituye una zona fronteriza de la pato­
logía que suscita por igual el interés del psi­
quiatra, el internista, €1 neurólogo, el endocri· 
nólogo y el dermatólogo. 

La enfermedad, sin duda rara, representa una 
afección familiar con herencia probablemente 
dominante, pero d·e expresión clínica muy va­
riada. Pu€de exteriorizarse por el cuadro com­
pleto o por las llamadas formas frustradas, cuyo 
interés para el estudio del ｰｲｯ｢Ｎｬ･ｭｾ＠ de la trans­
misión del proceso es €xtraordmarw. La neuro· 
fibromatosis es una enfermedad congénita, aun­
que muchas vec-es sólo se haga patente ya me­
diada la vida. Puede asociarse a diversas ｯｴｾ｡ｳ＠
anomalías como polidactilia, sindactilia, cardio­
patías, >estrechez esofágica o rectal, etc. 

La enfermedad forma parte del grupo deno­
minado por VAN DER HoEWE "facomatosis", 
cuyos principal-es integrantes son=. 

a) La enf€rmedad de Bournev1lle o esclero-
sis tuberosa. 

b) La €nfermedad de Recklinghausen o neu-
rofi broma tosis. 

e) La enfermedad de Hippel-Lindau o an-
giomatosis retino-encefálica. 

d) La enfermedad de Sturge-Weber o an­
giomatosis encéfalo·trigeminal, de la ｱｵｾ＠ re­
cientemente nos hemos ocupado en ･ｾｴ｡＠ misma 
Revista a propósito de tres observaciones per­
sonales. 
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Las lesiones cutáneas están constituidas, en 
primer lugar, por los típicos tumCfres de fcrma 
y tamaño muy variables. Pueden s sr simplzs o 
múltiples, superficiales o profundos, y están 
distribuidos irregularmente por toda la super­
ficie cutánea, aunque predominen en el tronco 
y falten en las palmas . de las manos y plantas 
de los pies. Los neurofibromas superficiales son 
tumores blandos, hemisféricos o ｰ ｾ ､ｵｮ｣ｵｬ｡､ｯｳ Ｌ＠

que varían ､ ＮＺｳ ､ ｾ＠ los que apenas son perc2pti­
bles hasta otros de 1 ó 2 cm. de diámetro e in· 
cluso mayores. Suelen tener el color ､ ｾ＠ la car­
ne o ser, más rara vez, violáceos. Los tumores 
superficiales desaparecen bajo la presión dJl 
dedo; los profundos son más duros, ligeramen­
te sensibles cuando se lEs comprime, y acostum­
bran a situarse a lo largo d2 los ｴｲ｡ｹ ｾ｣ｴｯｳ＠ ner­
viosos. 

Junto a los tumores cutáneos se aprecian las 
típicas manchas color café con leche, ovaladas 
y de magnitudes oscilantes entre pocos milíme­
tros y varios centímetros de diámJtro. La apa­
rición .exclusiva de las manchas constituye lo 
que se designa como formas frustradas de la 
enfermedad, cuyo pronóstico lejano no vi ;: ne 
mejorado por el hecho de su escasa sintomato­
logía. Así ocurrió en la siguiente observación 
nuestra: 

Observación 1.• Se trataba de una mujer afecta de 
una tipica neurofibromatosis, uno de cuyos elementos, 
desarrollado monstruosamente en el mus!o derecho, mo­
tivó una intervención quirúrgica. Esta mujer te- ia una 
hija de cuatro afí.os de edad, a la que mandamos venir 
a la consulta después de haber explorado a la madre, 
para ｾｯｭｰｲｯ｢｡ｲ＠ si también sufría la enfermedad. As! 
era, en efecto, pero limitada a cinco manchas tip:cas; 
no existian neurofibromas c!Inicamente demostrables. 
No obstante, dos años después la vimos nuevamente 
con un cuadro de hipertensión intracraneal motivado 
por una tumoraclón, de la que fué intervenida con re­
sultado desfavorable. 

Las manchas café con leche no figuraban en 
las descripciones primeras de RECI{LINGHAU.:>EN 
y su valoración como síntoma destacado proce­
de de los trabajos de MARIE, BERNARD y CHAUF­
FARD. Desde entonces su descripción se trans­
mite de libro en libro, pero su verdadero valor 
diagnóstico no ha sido bien analizado. Sólo en 
fecha reciente CROWE y SCHULL se han preocu­
pado de estudiar la posibilidad y frecuencia de 
presentación de las manchas en personas nor­
males, así como su distribución en los miem­
bros de familias en las que existen casos de 
neurofibroma.tosis. Veamos algunos datos inte­
resantes en relación con estos ｰｲｯ｢ｬ ｾ ｭ｡ｳＮ＠

El estudio de la morfología de las manchas 
nevado a cabo por SIEMENS pone de manifiesto, 
en opinión de dicho autor, que existen marca­
das dif.er{:ncias entre las manchas de los enfer­
mos y las observadas e.n suJetos normales. Este 
criterio no €S compartido por MEIROVSKY ni por 
CROWE, que en grandes series de enfermos no 

aprecian ､ｩｶｾｲｧＲｮ｣ｩ｡ｳ＠ .e:n el aspecto de unas} 
otras. , 

En el estudio histológico ､ｾ＠ las manchas E.Jt. 
cutadas por STALl\'IANN, observa engrosamientr 
de ｾｯｳ＠ ｾ･ｲｶｩｯｳ＠ del dermis, aul?ento del ｴ･ｪｩｲＺ ｾ＠
conJuntivo ,alr:d . dor d.! los citados nerv1os 
hipErtrofia ､ ｾ＠ los folículos pilosos y de las ｧｬ￡ｮｾ＠
dulas sebáceas. Estos datos le inducen a con. 
siderar que las manchas de la neurofibromato. 
sis pueden diferenciarse ｨｩｳｴｯｬ￳ｧｩ｣｡ｭ ｾ ｮｴ･＠ ､ｾ＠ las 
que apal'2CEn en personas normales. Sin embar. 
go, los trabajos similares llevados a cabo por 
LEVER, STOUT, MCNAIRY y CROWE no Están d. 
acu2rdo con la opinión de STALl\IANN y no acep. 
tan diferencias en la estructura. 

El estudio de la frecu"ncia ､ ｾ＠ hallazgo de las 
manchas pone de manifiesto los siguientes da· 
tos (CROWE) : Entre 6.863 personas sin mam· 
festaciones d2 murofibromatosis las manchas 
se encontraron en 690, lo cual significa una pro­
porción d: l 10,1 por 100. En cambio, en 98 <n· 
fermos la proporción fué de 89,8 por 100, ob­
servándose que todas estas personas aquejadas 
de la snfermedad exhibían cada una un número 
considerable de manchas, d' seis en adelante, 
en tanto que el número de las manchas en los 
sujetos normales que las ｰｲ ｾｳ･ ｮｴ｡Ｎ｢｡ｮ＠ no alean· 
zaba nunca dicha cifra. 

El Estudio de las manchas en los familial'€5 
de los enfermos demuestra que no :xiste esta· 
dísticament- difert:ncia ostensible lntre ,JJos. 
los sujetos normales ¡,etLmc1entes a ｦ｡ｭ￭ｨ｡ｾ＠

libres de nEurofibromatosis. 
Los datos anteriormente expuestos permitt 

admitir los siguientes puntos de vista m rzla· 
ción con el valor diagnóstico de las manchas 
café con leche (CROWE) : 

a) Toda persona con seis o más manchas fs 
muy sospechosa de padecer neuro.:ibromatosis 
aunque no .,:xistan antecedentes familiares de la 
t nfermedad. 

b) Si una persona tiene manchas en núme· 
ro inferior a seis y carece de datos familiares, 
las probabilidades de padecer una n-Eurofibro­
matosis son tanto mayores cuanto más ｰｲ￳Ｚｾﾷ＠
mo a sEis sEa el número de manchas. 

Ili 

Dentro de los tumores ､ｾｳ｡ｲｲｯｬｬ｡､ｯｳ＠ en el síS· 
tema nervioso, tiene cierto interés r ecordar !OS 
relacionados con la neurofibromatosis. La s1n· 
tomatología de estas tumoracionEs se puede 
dividir, de acuerdo con GAGEL, en tres sub­
grupos: 

a) Las anomalías pigmentarias con ｴｵｭ ｾ＠
rEs cután-::os ya estudiadas, p ::ro cuya ｰｲ･ｳ･ｮｾ ＱＸ＠

constituye un elemento €sencial en el diagnos· 
tic o. 

b) Los tumores de los nervios profund?s, 
entendiEndo como tales, ad:más ele los nervtoS 
periféricos, cranealEs y raquídeos, los plexos 
nerviosos vegetativos, 
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) Lesiones en el sistema mrvicso central, 
cec

1
·almente ｴｵｭｯｲ ｾ ｳ＠ del tipo del espongio-

esp · A ' t 1 biastoma y astroc1toma. ･ｾ＠ os se agregan as 
e formaciones ､ ｾ＠ las mmmges cerebrales y 

n.o . . ) 
medulares (mmmgwmas . 

Fig. l . 

Para el diagnóstico diff!rencial de todas es­
tas lesiones importa mucho, repetimos, tener >e n 
cuenta que nunca se observa la enfermedad de 
Recklinghausen, n ::rviosa, sin las lesiones cu­
táneas, que así constituyen la piedra angular 
del diagnóstico. 

ｆｩｾ Ｎ＠ 2. 

Observación 2. • Mujer de cuarenta y siete aftos, in­
gbresada en el Servicio por intensa cefalea vómitos y 
o nub'l 'ó ' t' . 1 ac1 n desde hace dos m eses. En la exploración, 
;.P1ca ｮ･ｾｲｯｦｩ｢ｲｯｭ｡ｴｯｳ ｩｳ＠ (figs. 1 a 3). Sindrome de gran 

lpertens1ón craneal, con estasis papilar, pero sin lesio­
nes focales. Análisis complemcntario3, normales. Was­
sermann, negativo. 

IV 

l, ;on frecuencia hay también síntomas es que­
be ＰＰ ｾＬ＠ sobre todo ､ ｾ ｬ＠ tórax y columna verte­
ｯｲｾｬＮ＠ (mtensa escoliosis, cifosis dorso-lumbar) 

len. deformidadEs craneales. Hay casos en 
［ｾ･＠ deXlste la típica osteosis fibroquística, aso­

n ose, por tanto, los dos síndromes de Reck-

linghausen: el nervioso y el óseo. En suma, que 
las relaciones de la enfermedad con el sistema 
esquelético son lo suficient::mente destacadas 
como para merecer un comentario más extenso 
que el permitido por una nota clínica. No obs­
tante, creemos indispensable expomr los si­
guientes datos: 

Las alteraciones óseas de la enfermedad de 
Recklinghausen, estudiadas magistralmente por 
SCHINZ, ｰ･ｲ￼ｮ ｾ ｣･ｮ＠ a estos diversos tipos: 

a) Atrofia parcial y detención del desarro­
llo (hipoplasia). 

b) Hipertrofia parcial y de desarrollo anor­
mal (hiperplasia). 

e) Erosiones ós::as, consecuencia de la com­
presión ejErcida por los tumores existentes. 

d) Osteoporosis y osteomalacia de los hue­
sos largos y las vértebras. 

A este esquema añade K:rENBOCK la asime­
tría del esqueleto con síndrome disráfico, el es­
pesamiento e incurvación de los huesos, los 
quistes óseos, etc. 

Fig-. 3. 

La enfermedad produce en los huesos los 
más variados aspectos radiológicos. Algunos 
de ellos, debidos a la presencia de tumores 
óseos, se explican fácilmente; pero es difícil 
comprEndEr cómo la neurofibromatosis es ca­
paz de producir una osteoporosis gmeralizadl, 
una cifosis o escoliosis, un aspecto "pagético" 
localizado, etc., lesiones todas cuya relación con 
la enfermedad queda un tanto enigmática. 

Algo similar ocurre con el cuadro clínico des­
crito por ALBRIGHT en unión de sus colabora­
dores BUTLER, HAMPTON y SMITH (y que desde 
entonces es conocido con el nombre de síndro­
me de Albright), caracterizado por una ost€o­
patía fibrosa, áreas de pigmentación y una dis-
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función endocrina, con pubertad precoz en el 
sexo f.2menino. La osteopatía fibrosa tiene como 
carácter esencial el ser una lesión más o mmos 
extensa, pero siempre localizada, sin llegar ja­
más a difundirse por todo el esqueleto. Si m 
realidad se trata de una entidad morbosa inde­
pendiente como sostiene ALBRIGHT, o de una 
forma peculiar de n€Urofibromatosis ·En la que 
los ･ｬ･ｭ ｾ ｮｴｯｳ＠ característicos se reducen a la 
presencia de manchas pigmentarias, como afir­
man THANNHAUSER y FERRERO, es problema di­
fícil de r2solver. La clínica, sin €mbargo, de­
muestra la existencia de €nfermos en los que 
se observa la transición desde la neurofibro:na­
tosis con lesiones óseas a la enfermedad de 
ｊ｡ｦｦ･Ｍｌｩ｣ｨｴｾｮｳｴ･ｩｮ＠ u osteofibromatosis quística 
(donde los síntomas cutáneos están aus2ntes) , 
pasando por cuadros intermedios incluído el 
síndrome de Albright. 

V 

La neurofibromatosis no es una anomalía cu­
yas características son inmutables desde el na­
cimiento, sino que las lzsiones cambian en el 
curso de la vida, depzndiEndo particularmente 
sus modificaciones de ciertas etapas de la evo­
lución del ser, en las cualzs la influmcia de las 
glándulas de secreción interna es patente: pu­
bertad, embarazo, climaterio. De aquí el interés 
que posee el estudio de las influencias endocri­
nas €n €Sta enfermedad, a las que vamos a de­
dicar unos comentarios. 

Empecemos por declarar que las alteraciones 
de las glándulas de szcreción interna son fre­
cuentes, en €Sp2cial las que afectan al tiroides, 
suprarrenales, ganadas, bloque hipófiso- hipo­
talámico. A veces, coinciden varias alteracionzs 
en el mismo enfermo, como sucede €n el llama­
do síndrome de Leschke, que ·ES En realidad una 

forma frustrada de neurofibromatosis con de. 
ficiencia pluriglandular, cuyos rasgos más des. 
tacados son: debilidad general, manchas café 
con leche -2 hipcrglucemia. 

En la acromegalia, PIERRE MARIE había ya 
señalado la presencia de mollusca pendula y 
posteriormente se han descrito varios casos' de 
coincidencia de neurofibromatosis y ｡｣ｲｯｭ ｾ ｧ｡ﾭ

lia. También otros síndromes hipofisarios como 
el adiposo-genital, la diabetes insípida, la en. 
fermedad de Simmonds, coinciden €V€ntualmen. 
te con la n:urofibromatosis. 

El bocio es también frecuente, y E. MARm 
y otros han descritos casos de neurofibromat0• 

sis y bocio hipertiroideo. 
Sin embargo, las alüraciones endocrinológi· 

cas más frecuentes y significativas parzcen ser 
las correspondientes a las cápsulas suprarrena· 
les. ;LEVIN, en 1921, reunió 50 casos de neurofi· 
bromatosis con síntomas addisonianos. Tam· 
bién €S ｦｲ ｾ ｣ｵ･ｮｴ ･＠ la pres:ncia de tumores del 
tipo del feocromocitoma o paraganglioma; En 
relación con ello, PEYRON señaló la convenien· 
cia de intervenir sobre las ｳｵｰｲ｡ｲｲ ｾ ｮ｡ｬ･ｳ＠ de 
aquellas nmrofibromatosis ｱｵ ｾ＠ presentasen cri· 
sis de hipertensión paroxística. 

Esta ojeada a las relaciones entre las glán· 
dulas endocrinas y la neurofibromatosis resal· 
ta el carácter evolutivo de la misma €n virtud 
de las modificaciones que exp:rimentan las ci· 
tadas glándulas en diferentes momentos de la 
vida. Asimismo, pone de r elieve la neczsidad en 
que se encuentra el clínico de investigar las ma· 
nifestaciones de la nzurofibromatosis en todo 
enfer.mo hipofisario o suprarrEnal, buscando las 
tumoraciones cutáneas o las manchas café con 
leche. MARAÑÓN y RICHET han dedicado un im· 
portante estudio a esta vinculación entre las al· 
t =:raciones de la piel y la hipófisis, en el curso 
del cual alud2n a la r Elación de la enfermedad 
con la citada glándula. 
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