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Resumen

Objetivos. Describir la presentacion clinicay tratamiento en una cohorte de 52 pacientes diagnosticados de
neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) en una consulta de Enfermedades Minoritarias de un hospital terciario.

Métodos: Estudio retrospectivo observacional donde se ha utilizado una cohorte de 52 pacientes
diagnosticados de NF-1 entre abril de 2017 y mayo de 2024. Se harealizado una base de datos sobre las
manifestaciones clinicas y manejo de estos pacientes, incluyendo Unicamente a los pacientes con
confirmacion diagnostica de NF-1.

Resultados: En nuestra muestra encontramos 32 mujeres y 20 hombres con una edad mediaal inicio del
seguimiento de 38 afios, contando en esta con 10 grupos familiares. EI 80% de |os casos presentan una
mutacién en €l gen NF-1, siendo un 38% de estas de novo; por otra parte, en un 25% de |os pacientes no se
encuentran mutaciones en el estudio molecular. Todos |os pacientes del registro cumplian al menos 2
criterios diagnésticos de NF-1 siendo el hallazgo mas frecuente la presencia de manchas café con leche en €l
90% de los pacientes, seguido por el hallazgo de neurofibromas (87%), nédulos de Lisch (73%) y efélides
(69%); en cuanto ala presencia de clinica osteoarticular en un 25% de |os pacientes se ha objetivado
escoliosisy en un 6% displasia 6sea. Otras manifestaciones relevantes fueron el halazgo de crisis
convulsivas y discapacidad intelectual en 3 pacientes, estenosis de laarteriarenal en un caso y € diagnéstico
de neoplasias en 15 pacientes (29%), destacando 1 caso de feocromocitoma. Entre |os pacientes incluidos en
la cohorte un 40% requirio tratamiento por Cirugia Plastica, un 9,5% por Neurocirugiay un 2% por
Traumatol ogia, ademas un paciente se encuentra en tratamiento con selumetinib con buenos resultados.

Discusion: La NF-1 se trata de la forma mas preval ente de neurofibromatosis con una herencia autosémica
dominante y una prevalencia aproximada de 1/3.000. Esta enfermedad se asocia con mutaciones en €l gen
NF-1, gue producen una pérdida de funcion de la neurofibromina, encargada de modular lavia RAS/MAPK.
Presenta una gran variabilidad de presentaciones clinicas, siendo las principales cutaneas, oftalmol égicas,
neurol 6gicas y osteoarticulares, ademas se asocian a un mayor riesgo de desarrollo de neoplasias. El
tratamiento se centra en el manegjo sintomatico de la clinica mencionada, ademas de un manegjo adecuado de
las complicaciones como feocromocitoma, crisis convulsivasy otras neoplasias.

Conclusiones. En nuestra muestra encontramos gran variabilidad de presentaciones clinicas entre las que
destacan la afectacion dermatol 6gicay la presencia de neurofibromas. La mayor parte de pacientes
presentaron mutacion en e gen de laNF-1 mientras que un porcentaje no desdefiable (20%) cumplieron
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criterios clinicos sin alteraciones en el estudio genético. El abordaje en estos pacientes se realiz6 de forma
multidisciplinar en funcion de las manifestaciones clinicas objetivadas.
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