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NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1: NUESTRA CASUISTICA
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Paciente 1 2 3 4 5 6 7 8 9
Edad/Sexo 17afos (M) | 9afios (M) 1lafios(M) 14afnos(F) 4anos(M) | 3afios(M) | l4afos(F) | 17afios(M) 13meses(M)
Antec.familiares Si Si No Si Si No Si Si No
Manchas “café con | Si Si Si Si Si Si Si Si Si
leche”
Efélides Si Si Si Si Si Si Si Si Si
Neurofibromas Si No No No No No No Neurofibroma

plexiforme 32

ramaV PC

Izdo
Nodulos Lisch No Si Si No No No No No No
Glioma optico No No No No Pendiente | No No No No
Fondo ojo Normal Nédulos Lisch Nédulos Normal Normal Normal Normal Normal Normal

Lisch
RMN craneal Hamartomas | Hamartomas Hamartomas | Hamartomas | Pendiente | Normal Hamartoma Hamartoma
Genética No No No No No Pendiente | No No r.206_207del
(p.Arg69AsnfsX7)

Lesiones 6seas No No No No No No No No No




INTRODUCCION: La Neurofibromatosis es un sindrome neurocutaneo que se produce por anomalias en la diferenciaciéon y migracion de la
cresta neural en estadios precoces. Se distinguen tres tipos: Neurofibromatosis 1 (NF 1), Neurofibromatosis 2 (NF2) y Schwannomatosis. La
NF1 es la mas comun, de herencia autosémica dominante, con penetrancia completa y expresividad variable. En un 50% son mutaciones “de
novo”. La incidencia es de 1/3000 RN vivos. El diagnéstico se basa en la presencia de criterios clinicos, aunque cabe destacar la dificultad de
reunirlos en nifios menores de 8 afios, precisando seguimiento estrecho y en algunos casos, estudio genético.

SERIE DE CASOS (cuadro)

DISCUSION:

Cabe destacar en nuestra serie los antecedentes familiares en un 66% de los casos. Destacar la importancia de un diagnéstico temprano y un
seguimiento prolongado, asi como tratar de manera precoz las posibles complicaciones.



