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Los niños con síndrome de Down corren un mayor
riesgo de desarrollar leucemia megacarioblástica
aguda. Por esta razón, es preciso que los médicos
que atienden a los niños con este síndrome conoz-
can los signos característicos de presentación de
este tipo de leucemia. Describimos el caso de un
niño con síndrome de Down que presentó una masa
palpebral izquierda 1 mes antes de que se estable-
ciera el diagnóstico de leucemia megacarioblástica
aguda.

Los lactantes y niños pequeños con síndrome de
Down corren un riesgo 500 veces mayor de desarrollar
leucemia megacarioblástica aguda1. Este proceso puede
originarse de novo o seguir a una fase de leucemia tran-
sitoria presente en el período neonatal. Las mutaciones
adquiridas dentro del exón 2 de GATTA-1, el gen res-
ponsable de la diferenciación eritroide y megacariocíti-
ca, sólo se detectan en las células de la leucemia de es-
tos pacientes2. Debido a esta mayor predisposición, es
preciso que los médicos responsables de la asistencia de
niños con síndrome de Down conozcan el espectro clíni-
co de presentación de la leucemia megacarioblástica
aguda.

La inflamación palpebral suele ser secundaria a la
presencia de alergias (urticaria), hipoproteinemia, infec-
ciones o traumatismos. Rara vez la inflamación palpe-
bral puede ser la característica premonitoria o la presen-
tación de un proceso maligno, incluida la leucemia.

Describimos el caso de un varón con síndrome de
Down que presentó una masa palpebral izquierda como
signo premonitorio de una leucemia megacarioblástica
aguda.

CASO CLÍNICO

Un varón de 2 años de edad con síndrome de Down se pre-
sentó en la consulta de su pediatra con una inflamación del pár-
pado superior izquierdo. Se le prescribieron un colirio y predni-
sona oral sin que fueran eficaces. Un mes más tarde, el paciente
manifestaba palidez y equimosis. El niño recibió una transfu-

sión de sangre y se le transfirió a nuestro centro. La madre del
paciente indicó que había notado una masa palpebral durante la
valoración inicial. La historia médica previa era significativa
para la presencia de un pequeño defecto septal ventricular mem-
branoso y un agujero oval permeable sin pruebas de insuficien-
cia cardíaca congestiva. La exploración física reveló una infla-
mación en el párpado superior izquierdo y una masa firme que
medía 0,5 × 1,4 cm en el párpado superior izquierdo (fig. 1). No
se identificaron lesiones cutáneas ni hepatosplenomegalia. El
hemograma completo indicó un recuento de leucocitos de 7,2 ×
103/µl, una hemoglobina de 10,1 g/dl, y un recuento de plaque-
tas de 30.000/µl. La extensión de sangre periférica no reveló la
presencia de blastos. La aspiración de la médula ósea fue com-
patible con un diagnóstico de leucemia megacarioblástica agu-
da. La citogenética de la médula ósea demostró 47,XY,+21 en
todas las metafases examinadas. El análisis del líquido cefalo-
rraquídeo fue normal. La tomografía computarizada cerebral,
llevada a cabo antes y después de la inyección intravenosa de
material de contraste, demostró un aumento homogéneo de la
atenuación de una lesión de masa preseptal dentro de la órbita
anterior y superior izquierda, con un intenso realce homogéneo
del contraste (fig. 2). No se demostraron masas ni afección leu-
cémica en el cerebro. Después de 1 ciclo de citarabina (6,67
mg/kg/día) en infusión intravenosa continua durante 4 días,
daunorrubicina (0,67 mg/kg/día) en infusión intravenosa conti-
nua durante 4 días, tioguanina (1,65 mg/kg por dosis) por vía
oral para 8 dosis, y una dosis de citarabina (50 mg) mediante in-
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Fig. 1. Inflamación del párpado izquierdo en el momento del
diagnóstico de leucemia megacarioblástica aguda.



yección intratecal se obtuvo la remisión y la resolución comple-
ta de la masa palpebral. El paciente ha recibido 3 tandas adicio-
nales de la quimioterapia mencionada previamente, 2 tandas de
citarabina intravenosa (100 mg/kg por dosis; 4 dosis por tanda)
y L-asparaginasa intramuscular (200 U/kg por dosis; 1 dosis por
tanda), y 3 dosis de citarabina intratecal (50 mg).

DISCUSIÓN

La presente comunicación de un caso amplía el espec-
tro clínico de la leucemia megacarioblástica aguda en
niños con síndrome de Down. Una búsqueda de los es-
tudios clínicos publicados en inglés no identificó ningún
informe de caso que documentara una masa palpebral
como signo de presentación de dicha leucemia con el
síndrome de Down.

El sistema linfático del párpado comprende los vasos
linfáticos mediales y laterales que drenan en los gan-
glios submandibulares y preauriculares, respectiva-
mente3. El párpado es una localización insólita de una
enfermedad linfoproliferativa de los anexos oculares4

(5,8%) o del sarcoma granulocítico5 (9%). Rara vez una
masa palpebral puede ser el signo de presentación de
una leucemia de novo o recurrente6-10. En los 5 casos
identificados de pacientes con leucemia que presentaban
una masa palpebral, 3 eran portadores de una leucemia
mieloide aguda y 2 presentaban una leucemia linfoide.
Es interesante destacar que en cada paciente con leuce-
mia mieloide también se identificó una afección cutá-
nea, y en 2 pacientes los nódulos palpebrales y cutáneos
respondieron a la quimioterapia. En la presente comuni-
cación, la masa palpebral del paciente estaba presente
antes de que se desarrollaran las manifestaciones clíni-
cas francas de la insuficiencia de la médula ósea. No se
identificaron pruebas clínicas de enfermedad extrame-
dular, y la enfermedad remitió después de una tanda de
quimioterapia.

La presente comunicación sirve para poner sobre avi-
so a los médicos de la miríada de presentaciones de la
leucemia megacariocítica aguda asociada con el síndro-
me de Down. Si después de un tratamiento apropiado no
se obtiene el resultado clínico deseado, debe descartarse
la sospecha diagnóstica inicial de los procesos benignos
habituales.
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Fig. 2. Tomografía computarizada cerebral antes y después de la inyección de contraste en el momento del diagnóstico de leucemia
megacarioblástica aguda (véase texto para una descripción más detallada).


