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Resumen

Descripcion del caso: Varén 17 afos, sin antecedentes familiares de NF1. Diagnostico con 9 mesestras
sospecha al presentar desde nacimiento manchas café con leche. Con 22 meses aumento tamafio extremidad
inferior derecha (EID) confirmandose neurofibroma plexiforme pantorrilla derecha. Escoliosis. Continta
crecimiento EID, programando tratamiento quirdrgico paliativo. Gran hipertrofia, alteraciones cutaneasy
vasculares.

Exploracion y pruebas complementarias. Examen fisico: manchas color café con leche (7 en total),
multiformes, con diametro 5- 60 mm, tumores subcuténeos multiples en diferentes regiones. Cicatriz
quirargicaen EID con neurofibroma plexiforme gigante. Examenes complementarios. Oftalmologia: FO
normal. No nédulos de Lisch. Ecografia abdominal: normal. RM cerebral: hamartomas.RM pierna derecha:
neurofibroma plexiforme sin afectacion tibia ni peroné.

Juicio clinico: Incidenciade 1 por 3.000 recién nacidos. Prevalenciade 1 por 50.000 habitantes, proporcion
elevada de nuevas mutaciones. Generalmente, diagnostico durante nifiez, por existencia de antecedentes
familiares y manifestaciones cutaneas, como manchas marrén claro y neurofibromas. Tipico cifoescoliosis,
en relacion con degeneracion cuerpos vertebrales. También trastornos aprendizaje y comportamiento, crisis
convulsivas. Tratamiento debe ser individualizado. Depende factores: localizacion tumor, existenciadolor,
desfiguracién importante, afectacion funcional y velocidad crecimiento. Opciones van desde observacion,
reseccion quirdrgicay e uso de quimioterapia. El tratamiento debe ser individualizado. Depende de varios
factores: localizacion, si causa dolor o desfiguracion importantes, si afecta lafuncion y velocidad de
crecimiento. Las opciones van desde la observacion, lareseccion quirdrgicaparcial o total y el uso de
quimioterapia.

Diagnostico diferencial: El 10% poblacion presenta una o dos manchas café con leche. Diagnéstico
diferencial incluye otras formas neurofibromatosis, enfermedades con manchas café con leche o lesiones
pigmentarias con crecimiento anormal.

Comentario final: Neurofibromatosis fue popularizada en 1971 por novelay pelicula“Elephant man".
Aspecto psicol6gico deformidades es el emento muy importante en dificil manegjo. Requiere seguimiento
regular clinico y de imagen para determinar evolucién y prevenir complicaciones: ceguera por gliomanervio
Optico, malignizaciones de lesion (transformacion sarcomatosa). Consejo genético, aislamiento gendémico y
avances genética molecular permiten mejorar diagnostico prenatal .
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