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347/1610 - NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1: PRESENTACION DE UN CASO CLIiNICO
CON MANIFESTACIONES A NIVEL DE REGION SUBESCAPULAR DERECHA
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Resumen

Descripcion del caso: Varén 52 afios, procedente de zonarural, sin antecedentes familiares de
neurofibromatosis, acude a consulta por lesiones en regién cervical, € mismo las asocia con un supuesto
herpes.

Exploracion y pruebas complementarias. Examen fisico: 9 manchas café con leche, multiformes, con
diametro 0,5-15 cm, tumores subcutdneos multiples en diferentes regiones, |os mas recientes en region
cervical derecha. En regidn subescapular derecha neurofibroma plexiforme gigante. No nédulos de Lisch.
Exémenes complementarios. Hemograma sin alteraciones, quimica sanguinea reporta hipercol esterolemia,
TAC simple de térax, lesién tumoral en dorso sin compromiso de planos musculares o profundos.

Orientacion diagnostica: La neurofibromatosistipo 1 (NF1) afecta a uno de cada 3.000 individuos
aproximadamente. De acuerdo con la determinacion de | os criterios diagndsticos de la NF1 establecidos en
1987 por el "National institut of health concensus development conference on neurofibromatosis’, dos
hallazgos nos permitieron hacer el diagnéstico de NF1. El acceso limitado a servicios sanitarios hizo que €l
paciente conociera su enfermedad a sus 52 afios, rechazo biopsia de las lesiones. Refiere un solo descendiente
gue no presenta criterios, pero no pudimos examinarlo ya que se encontraba en zonarural alejada de nuestro
centro sanitario.

Diagnostico diferencial: Un porcentaje importante de la poblacién presenta una o dos manchas cafés con
leche. El diagndstico diferencial incluye otras formas neurofibromatosis como el sindrome Legius, o lesiones
pigmentarias con crecimiento anormal.

Comentario final: Meorar €l acceso a servicios sanitarios es imprescindible pararealizar diagnésticos
precocesy asi implementar tratamientos oportunos, aunque las opciones terapéuticas en este tipo de pacientes
son limitadas un acompafiamiento y soporte son fundamentales para mejorar su calidad de vida.
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