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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 53 afnos que acude a la consulta por presentar en la piel diversas
lesiones cuténeas. Refiere que ya los presentaba pero que no le daba importancia.

Exploracion y pruebas complementarias: Peso 44,6 kg; talla 147 cm; IMC 20,64; FC 112 Ipm; PA
111/54. En la exploracion fisica se observan 6 lesiones maculosas de tamafio variable (mas de 15 mm
de diametro), compatibles con “manchas café con leche” en diferentes regiones corporales, y un
total de 15 lesiones nodulares subcutaneas, indoloras, de consistencia eldstica. Los examenes
complementarios: analitica general: sin alteraciones; ecografia en el CS: masas hipoecogénicas bien
definidas. Con el diagnéstico de sospecha inicial de neurofibromatosis tipo 1 se remite a
oftalmologia donde diagnostican nddulos de Lisch.

Juicio clinico: Neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de von Recklinghausen.

Diagnéstico diferencial: Multiples manchas café con leche aisladas, neurofibromatosis tipo 2,
sindrome de Legius, sindrome de Noonan.

Comentario final: La neurofibromatosis tipo 1 es una enfermedad autosémica dominante, de
afectacion multisistémica, con manifestaciones cutaneas, oftalmologicas, neuroldgicas y
esqueléticas. La mayor parte de los casos se diagnostica en la infancia, ocasionalmente se inicia en
la edad adulta. El diagndstico es evidentemente clinico, con los criterios diagndsticos establecidos
por el Instituto Americano de Salud (1997). No existe tratamiento especifico. El manejo de los
pacientes debe ir encaminado al diagndstico precoz de las complicaciones asociadas en la edad
adulta por parte del médico de Atencion Primaria. Es necesaria la valoracion periddica de una serie
de parametros: piel: nuevas lesiones o neurofibromas plexiformes; control de la PA; evaluacion
oftalmoldgica (evaluacion completa anual); desarrollo psicomotor; consejo genético y reproductivo;
seguimiento del embarazo y valoracion de familiares de primer grado.
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