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Resumen

Descripcion del caso: Varén de origen marroqui de 39 afios que acude a consulta por pinchazos en torax
derecho e izquierdo de dos meses de evolucién de 1 minuto de duracién sin relacion con el esfuerzo. No
cortejo vegetativo. Se aconseja la consulta a Servicio de Urgenciasy se cita con Cardiologia para valoracion.
No antecedentes médicos de interés. Se observan manchas café con leche lapiel del tronco de mas de 15 mm
presentes desde el nacimiento con lesiones fibromatosas pediculadas y sésiles de 6 meses de evolucién. El
paciente refiere gue han sido estudiadas previamente pero no aportainforme.

Exploracion y pruebas complementarias: ACR: ritmicasin soplosy murmullo vesicular conservado, no
ruidos agregados. EKG: ritmo sinusal a 59 |pm sin alteraciones en larepolarizacion ni en conduccion.
Analitica, orinay bioguimica dénde no se aprecian alteraciones. Exploracién: lesiones descritas previamente
compatibles con neurofibromatosis tipo | por lo que se pide valoracion a Dermatol ogia que corroborala
sospecha diagnésticay con OFT paravalorar nédulos de Lynch y descartar glioma Optico, ecografia
abdominal, serie 6seay estudio genético. Control periddico de TA y nuevavaloracion en dos meses.

Juicio clinico: Neurofibromatosistipo | o enfermedad de VVon Recklinghausen.

Diagnostico diferencial: Otras formas de NF como sindrome de Watson, NF2, schwannomatosis 2, sindrome
de McCune-Albright. Otras ateraciones de la pigmentacién como € sindrome de L eopard, sindrome de
Noonan, melanosis cutanea y sindrome de Peutz-Jeghers.

Comentario final: LaNF1 es un trastorno autosémico dominante y la mitad de las mutaciones que surgen se
dan en pacientes cuyos progenitores no estaban afectados. Su evolucidn es complejay precisa supervision
periddica desde Atencion Primaria asi como de equipos multidisciplinares en distintas especialidades.
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