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Resumen

Objetivos: Realizar un estudio descriptivo de todos los casos de pacientes con neurofibromatosis tipo
1 y desarrollo de neoplasia en un hospital de tercer nivel.

Métodos: Se revisaron 225 numeros de historia de los pacientes hospitalizados con
neurofibromatosis tipo 1 en el Hospital Gregorio Marafion, seleccionando los afectos de enfermedad
oncoldgica. Se realizd el analisis con IBM SPSS Statistics 20.

Resultados: Se reclutaron 40 pacientes con ligera predominancia del género femenino (55%) y edad
media de 46,22 afios al diagndstico de la neoplasia, tres de ellos de poblacion pediétrica (8-77 afios).
La comorbilidad mas frecuentemente es la dislipemia (15%), seguida de la hipertension arterial
(12,5%). Las neoplasias mas frecuentemente reportadas fueron los tumores del estroma
gastrointestinal (GIST) (12,5%) seguidos del tumor de vaina nerviosa periférica, el astrocitoma del
sistema nervioso central, el glioma de nervio dptico y el cancer de mama, cada uno en 4 pacientes
(10%). Otras neoplasias como el cancer de ovario (7,5%), los sarcomas (7,5%) y el cancer de
prostata también fueron frecuentes (7,5%) (tabla). Seis pacientes de la muestra (15%) presentaron
mas de una neoplasia, no sincrénica en ningin caso. El 75% recibieron tratamiento especifico. Siete
pacientes fallecieron por progresion de la enfermedad oncoldgica.

Neoplasia Frecuencia Porcentaje
GIST 5 12,5%
Glioma de nervio optico 4 10,0%
Tumor de vaina de nervio periférico 4 10,0%
Astrocitoma 4 10,0%
Cancer de mama 4 10%
Cancer de proéstata 3 7,5%
Sarcoma de partes blandas 3 7,5%
Cancer de ovario 3 7,5%
Cancer de vejiga 2 5,0%
Feocromocitoma 2 5,0%
Cancer renal 2 5,0%
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Cancer colorrectal 1 2,5%
Cancer de pulmoén 1 2,5%
Cancer de tiroides 1 2,5%
Osteoblastoma 1 2,5%
Seminoma 1 2,5%
Cancer de pene 1 2,5%
Céncer de cérvix 1 2,5%
Leucemia linfoblastica B 1 2,5%
Somatostatinoma 1 2,5%

Discusion: La neurofibromatosis tipo 1 es una rara enfermedad que afecta a 1 de cada 3.000-4.000
individuos y es provocada por la inactivacion del gen NF1 que codifica la neurofibromina. Esta
enfermedad predispone a la aparicion de neoplasias benignas y malignas debido a la activacion del
protooncogén RAS, un mecanismo clave de la tumorogénesis. Las neoplasias tradicionalmente
asociadas son los astrocitomas, el GIST, el feocromocitoma y las leucemias, aunque la incidencia es
variable. Algunas neoplasias solamente requieren seguimiento, aunque frecuentemente precisan
tratamiento especifico. No existen marcadores pronodsticos de mala evolucion o trasformacion
maligna, por lo que es necesario un seguimiento estrecho para realizar un correcto seguimiento y un
adecuado despistaje de neoplasias en los pacientes con neurofibromatosis tipo 1.

Conclusiones: La mayoria de los pacientes con neurofibromatosis tipo 1 no presentaron
comorbilidades relevantes. Las neoplasias del sistema nervioso fueron las mas frecuentes, aunque la
incidencia de GIST fue llamativa. La mayoria de los pacientes necesitaron tratamiento especifico y la
mayoria de defunciones ocurrié por mala evoluciéon oncoldgica.
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