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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 28 afios que presentatension arterial (TA) elevada (170/93 mmHg), cefaleay
sudoracion. Sin antecedentes familiares de interés ni toma de farmacos. En la edad pediatrica fue estudiada
por presentar 9 manchas café con leche en region dorsal y efélides axilares. En ese momento se descartd
neurofibromatosis 1 (NF1) y la valoracion oftalmol 6gica fue normal. En la actualidad la paciente cumple
varios de |os criterios diagnosticos de NF1: ? 6 manchas café con leche, ? 2 neurofibromas de cualquier tipo,
efélides en axilas 0 inglés, escoliosis.

Exploracion y pruebas complementarias: TA 130/75 mmHg. Afebril. Normovolémicay normohidratada.
Auscultacion cardiopulmonar normal. Exploracion abdominal y neurol 6gica normales. Discreta escoliosis
derecha. ECG sin alteraciones. Bioquimica general, hemogramay radiografia de torax normales. TAC
abdominal: nédulo en glandula suprarrenal izquierda, de 4 cm didmetro y bordes bien definidos, densidad
homogénea no grasa, que sugiere feocromocitoma. Se solicitan metanefrinas en orinay metanefrinas libres
en plasma con elevacion de las mismas. La RM cerebral fue normal, descartando glioma del nervio optico. Se
realiza gammagrafia suprarrenal medular que muestra captacion compatible con feocromocitoma por lo que
seiniciatratamiento con alfabloqueantesy se deriva a Cirugia, realizando suprarrenal ectomia izquierda por
laparoscopia. Audiometriay otoscopia normales. Posteriormente se solicitd consegjo genético (secuenciacion
por NGS del gen NF1) con heterocigosis que dalugar a un codén de parada prematuro (¢.6709C > T) =
Arg2237 recomendando realizar estudio genético familiar.

Juicio clinico: HTA secundaria a feocromocitoma.

Diagnostico diferencial: Enfermedad parenquimatosa renal, estenosis de arteria renal, hiperaldosteronismo
primaria, feocromocitoma, sindrome de Cushing.

Comentario final: ante una paciente con cifras TA elevadas paroxisticas asociadas a cefaleay sudoracion,
estigmas cutaneos de NF y tumoracion suprarrenal liberadora de catecolaminas, hay que sospechar en primer
lugar una feocromocitoma. La NF se caracteriza por presencia de multiples tumores derivados de células
primitivas que se producen alo largo de las vias nerviosas en cualquier localizacion. Las lesiones cutaneas
tipicas son méaculas pigmentadas |ocalizadas en axilas y pliegues. Pueden aparecer neurofibromas en
parpados o nédulos de Lisch (méculas eniris) asi como afectacién de la coroides o glioma del nervio éptico.
Ademas, pueden asociar alteraciones 0seas en relacion con un mal desarrollo o escoliosis. En ocasionesla NF
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se asocia a tumores como la feocromocitoma, rabdiomiosarcoma, tumor de Wilmsy leucemia. Existen dos
tipos. laNF1 (mas prevalente, hasta en un 50% no hay antecedente familiar y es causa de una mutacion
espontanea) y laNF2.
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