MEDICIEGO 2004;10(1)
ISSN 1029-3035 RNPS 1821

HOSPITAL PROVINCIAL DOCENTE
“‘DR. ANTONIO LUACES IRAOLA”

Neurofibromatosis tipo 1. Presentacién de 4 casos.
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RESUMEN

La Neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de Von Recklinghausen es el sindrome neurocutaneo mas
frecuente. Dentro de sus criterios diagndésticos, las manchas color café con leche estan presentes casi
en el 100% de los pacientes. La enfermedad se hereda por via autonémica dominante. En nuestro
trabajo se presentan 3 casos pediatricos y 1 adulto de una misma familia. Se destacan las
manifestaciones clinicas y los estudios complementarios realizados para corroborar el diagnostico.
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INTRODUCCION
La Neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) o enfermedad de Von Recklinghausen es un trastorno autonémico
dominante que afecta a 1 de cada 4000 habitantes. Es el mas frecuente de los sindromes
neurocutaneos. La misma se debe a un trastorno de la diferenciacién y migracion de la cresta neural
en las primeras fases de la embriogénesis, posiblemente por las influencias de factores de crecimiento
neural o glial. (1,2,3) Para su diagnéstico se necesitan 2 de los 7 criterios siguientes (1,4,5,):
1. Manchas color café con leche (casi en el 100% de los pacientes). En los prepuberales mas de 5
con diametro mayor de 5mm y en los pospuberales mas de 6 con diametro mayor de 15mm.

Esfélides axilares e inguinales de 2-3mm.

Nodulos de Lisch.

Lesiones Oseas: displasias del ala del esfenoide, incurvacion de tibia y peroné.

Dos o mas neurofibromas o un neurofibroma plexiforme.

Glioma del nervio 6ptico.

Un familiar de primer grado con NF-1 diagnosticada.

Noahrwd

Los niflos con NF-1 estan predispuestos a padecer complicaciones neuroldgicas, trastornos en el
aprendizaje, la atencién y alteraciones del lenguaje. También los trastornos psicolégicos son
frecuentes (6,7,8).

En el actual trabajo presentamos una madre con sus 3 hijos con diagnéstico de NF-1.

REPORTE DE LOS CASOS

Caso 1 (madre)

Paciente femenina de 35 afios de edad color de la piel blanca, con antecedentes patologicos familiares
de madre con NF-1, que al examen fisico encontramos los siguientes hallazgos:

Manchas de color café con leche presentes desde el nacimiento en nimero de 12, con diametro mayor
de 15mm, distribuidas en tronco, miembros superiores y miembros inferiores.

Neurofiboromas mdltiples en cara y resto del cuerpo.(fig. 1)



Fig. 1
Caso 2.

Paciente femenina de 13 afios de edad, color de la piel blanca, primer hijo de un matrimonio de
jévenes con antecedentes natales y postnatales negativos y antecedentes patolédgicos familiares de
madre y abuela materna con NF-1.

Su desarrollo psicomotor ha sido normal. Al examen fisico presenta:

Manchas de color café con leche presentes desde el nacimiento en nimero de 19, con diametro
mayor de 5mm vy distribuidas en tronco y miembros superiores e inferiores.(fig. 2)

Fig. 2

Caso 3

Paciente masculino de 7 afios de edad, color de la piel blanca, segundo hijo del matrimonio, con
antecedentes patologicos personales de una CIA y Estenosis pulmonar, diagnosticada a las pocas
horas de nacido. Como antecedentes patologicos familiares se destaca abuela materna, madre y
hermana con NF-1.

El desarrollo psicomotor ha sido normal. Al examen fisico encontramos:



Manchas de color café con leche presentes desde el nhacimiento en nimero de 10 con mas de 5mm de
diametro, distribuidas en espalda y miembros inferiores (fig. 3).

2 Esfélides en axila izquierda de méas de 2mm de diametro.

Soplo sistolico 4/6 audible en todos los focos con mayor intensidad en foco pulmonar.

Thrill palpable en base.

2do ruido disminuido.

Complementarios

Ecocardiograma: impresiona ausencia de eco en porcion media del tabique inter-auricular de 11mm.
Ventriculo derecho hipertrofiado.

D pulsado: turbulencia sistdlica en TAP.

D continuo: gradiente sistélico en TAP de 93,1mm de Hg.

ID: Estenosis Pulmonar severa y Comunicacion Interauricular (CIA).

Caso 4

Paciente femenina de 2 afios de edad, color de la piel blanca, tercer hijo del matrimonio, con
antecedentes patolégicos personales negativos y antecedentes patoldgicos familiares de abuela
materna, madre y dos hermanos con NF-1. Desarrollo psicomotor hasta el momento normal. Al examen
fisico encontramos:

Manchas de color café con leche presentes desde el nacimiento en nimero de 12 de mas de 5mm de
diametro distribuidas en espalda, térax, abdomen y miembros inferiores.(fig. 3)

En los examenes complementarios realizados a todos los casos: fondo de 0jo, pruebas psicométricas,
radiografias de huesos largos y audiometria no se encontraron alteraciones.

Fig. 3

Comentario

Los 4 casos de nuestro trabajo cumplian los requisitos clinicos de la enfermedad, al tener 2 o mas
criterios diagnosticos de NF-1.

Los casos 2 y 4 presentan 2 criterios: familiar de primer grado con NF-1 y manchas de color café con
leche en niumero mayor de 5 con didmetro mayor de 5mm.



El caso 1 presenta 3 criterios: familiar de primer grado con NF-1, manchas de color café con leche en
namero mayor de 6 con mas de 15mm de didmetro y neurofibromas.

El caso 3 presenta 3 criterios: familiar de primer grado con NF-1, manchas de color café con leche
mayor de 5 con didmetro mayor de 5mm y Esfélides axilares de 2mm de didmetro.

Queremos sefialar que el caso 3 presenta una CIA con EP severa no siendo esta una de las
malformaciones asociadas con frecuenciaala NF-1 (1,9,10).

Se considerd interesante, por ser esta enfermedad la mas frecuente dentro de los sindromes
neurocutaneos, la necesidad de consejo genético a la familia y seguimiento médico a los pacientes.

ABSTRACT

Neurofibromatosis type 1 o Von Recklinghausen disease is the more frequent neurocutaneous
syndrome. Within its diagnostic criteria, broun pigmentation are present in almost 100% of patients. The
illness is inherited through autonomic dominant via. In the paper there are 3 pediatric cases and 1 adult
of the same family. Clinical manifestations are pointed out and complementary studies developed to
verifay the diagnosis.
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