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EL CUIDADO INDIVIDUALIZADO de niños y familias es la base para mejorar los resultados 

en cualquier área de cuidados sanitarios. El curso impredecible de la neurofibromatosis de 

tipo 1 (NF1), un trastorno genético neurocutáneo que generalmente se manifiesta durante el 

primer año de vida o la segunda infancia, y progresa a lo largo de la vida, exige habilidades 

de evaluación de enfermería inteligentes y una colaboración interdisciplinaria integral y 

continua1. Las enfermeras desempeñan un papel clave al utilizar un enfoque personalizado 

para favorecer la coordinación de los cuidados. Este artículo analiza las manifestaciones 

físicas variables de la NF1 en la edad pediátrica por lo que respecta a la presentación, 

gravedad y pronóstico de la enfermedad, y aborda las intervenciones de enfermería 

adecuadas y la enseñanza del paciente.

Sobre la neurofibromatosis de tipo 1
La NF1 es un trastorno genético que afecta a los sistemas epidérmico, esquelético y 

nervioso central. Se caracteriza por numerosos tumores benignos de la vaina del nervio 

(neurofibromas) y áreas de color atípico de la piel (v. el cuadro Terminología clave). Los 

neurofibromas generalmente se presentan en la piel, pero pueden aparecer en cualquier parte 

del cuerpo y suelen aumentar de tamaño y número a medida que el paciente crece2.

Según la National Organization for Rare Disorders, la mayoría de los niños con NF1 tienen 

una inteligencia normal, pero aproximadamente la mitad presenta discapacidades de aprendizaje. 

Muchos también sufren trastorno por déficit de atención e hiperactividad (TDAH)2,3.

La NF1, un trastorno genético autosómico dominante sorprendentemente frecuente, 

aparece, aproximadamente, en 1 de cada 2.700 recién nacidos4. El trastorno está provocado 

por una mutación del gen NF1 en el cromosoma 17q11.2. Este gen regula la producción de 

neurofibromina, una proteína que se expresa en muchos tejidos por todo el cuerpo, entre los 

cuales pueden citarse el cerebro, los riñones, el bazo y el timo. Se cree que la neurofibromina 

actúa como supresor tumoral5,6. Aproximadamente, la mitad de todos los casos de NF1 

son mutaciones nuevas y la mitad de los pacientes cuenta con antecedentes familiares del 

trastorno2,7. La NF1 afecta a ambos sexos y a todos los grupos raciales y étnicos8.

Los síntomas y signos generalmente se manifiestan durante el primer año de vida o en la 

segunda infancia (v. el cuadro Signos comunes de la neurofibromatosis de tipo 1)1. Se establece 

un diagnóstico clínico de NF1 cuando los pacientes presentan dos o más características 

distintivas en áreas específicas, de acuerdo con las pautas de la National Institutes of Health 

Consensus Development Conference9: 
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 Seis manchas café con leche o más 

(lesiones hiperpigmentadas de color café) 

con un diámetro de 5 mm o mayor en 

niños y de 15 mm o mayor en adolescentes 

después de la pubertad.

 Dos neurofibromas o más, o un 

neurofibroma plexiforme (tumores que 

involucran a múltiples ramas nerviosas que 

pueden producirse interna o externamente).

 Glioma de vía óptica (tumor del nervio 

óptico).

 Dos nódulos de Lisch o más, también 

conocidos como hamartomas del iris 

(pequeños tumores pigmentados del iris).

 Lesión ósea sugerente, como displasia de 

esfenoides o adelgazamiento de la cortical 

de huesos largos con o sin seudoartrosis.

 Efélides (moteado) en las región axilar o 

inguinal.

 Un familiar de primer grado (padre, 

hermano o hijo) con NF1 que cumple con 

los criterios clínicos anteriores.

Si bien el diagnóstico de NF1 generalmente 

se basa en los criterios clínicos, en algunos 

casos no confirmados, las pruebas genéticas 

se completan mediante el análisis de ADN o 

ARNm de una muestra de sangre o biopsia 

de tejido10.

Si se sospecha que el paciente tiene NF1, 

debe ser evaluado oportunamente por 

parte de un equipo experto de especialistas 

dedicados a la práctica interprofesional 

y la atención transdisciplinaria, como 

un neurólogo, un dermatólogo, un 

oftalmólogo, un ortopeda, un psicólogo y 

un logopeda. Se deben realizar radiografías 

y otras pruebas de diagnóstico por imagen 

si es necesario. Un equipo o clínica 

interdisciplinaria en un hospital principal 

o centro de tratamiento universitario es un 

recurso excelente para la evaluación inicial y 

la valoración de seguimiento.

Después de la identificación de 

tumores u otras manifestaciones físicas, 

los pacientes deben ser derivados para 

intervención quirúrgica, si está indicada, 

de tumores dolorosos o deformantes, 

radioterapia o quimioterapia de acuerdo 

con las mejores prácticas actuales. Para 

aquellos pacientes que buscan consejo 

de salud reproductiva o asesoramiento 

prenatal, un asesor genético puede ayudar 

a la familia a tomar decisiones informadas.

Progresión de la enfermedad
La diversidad, la gravedad y el ritmo de 

progresión de los síntomas y signos de la 

NF1 son impredecibles y pueden variar 

con la edad. Gutmann et al. informan de 

que los bebés con NF1 presentan manchas 

café con leche10. Al principio del desarrollo 

pediátrico, también se puede observar 

displasia orbitaria o tibial. El arqueamiento 

tibial y la seudoartrosis pueden contribuir 

al deterioro de la movilidad, lo que requiere 

un seguimiento médico importante y 

posiblemente una intervención ortopédica 

para la displasia o escoliosis de huesos 

largos11-13.

Los niños en edad preescolar pueden 

presentar glioma de vía óptica que puede 

afectar a la visión10. Los neurofibromas 

plexiformes, dérmicos y paraespinales 

pueden surgir en la infancia y la 

adolescencia. En adolescentes con NF1, 

el desarrollo sexual puede ser precoz 

(pubertad precoz) o tardío2,10.

La progresión tumoral en la NF1 es 

motivo de gran preocupación debido a 

su variabilidad y propensión a afectar a 

diferentes regiones del cuerpo, lo que 

puede contribuir a un dolor considerable 

y una reducción de la calidad de vida14. 

Los neurofibromas dérmicos pueden 

causar prurito, pero generalmente no 

son dolorosos. Sin embargo, los tumores 

plexiformes pueden ser dolorosos si 

sobresalen en estructuras proximales. Las 

repercusiones de la NF1 dependen, en 

gran medida, de la ubicación del tumor, 

el efecto sobre los tejidos cercanos y las 

complicaciones relacionadas7.

Los pacientes también pueden presentar 

más síntomas y signos de los que se 

requieren para un diagnóstico clínico de 

NF1. Por ejemplo, los niños con NF1 

pueden presentar anomalías cardíacas o 

hipertensión15,16. También se ha descrito un 

riesgo elevado de vasculopatía cerebral, que 

puede provocar un accidente cerebrovascular, 

como posible complicación de la NF116,17. 

Pueden producirse malformaciones 

cerebrales, neurofibromas paraespinales, 

gliomas del tronco encefálico y convulsiones, 

que requieren un control y una vigilancia 

cuidadosos10,15. Los neurofibromas se vuelven 

malignos, aproximadamente, en el 8-13% de 

los pacientes18.

También se han comunicado deficiencias 

en la función motora gruesa y fina19. Los 

retrasos en la función motora pueden afectar  

a la capacidad del niño para realizar de 

manera independiente las actividades de  

la vida diaria, como atarse los cordones  

de los zapatos o escribir20. Las evaluaciones 

realizadas al principio del desarrollo pueden 

aumentar la probabilidad de que los niños 

con NF1 accedan a los servicios adecuados. 

La intervención temprana puede mejorar  

los resultados a corto y largo plazo.

Terminología clave

Déficits en la 

articulación y la 

fonología

Déficits en la articulación (que afectan a los sonidos 

aislados) o en la fonología (que afectan a los sonidos de 

toda una clase), lo que puede provocar una disminución 

de la inteligibilidad25.

Neurofibroma dérmico Un tumor benigno de la vaina del nervio periférico. 

Debido a la variabilidad de la NF1, los individuos pueden 

presentar un tumor de este tipo o miles de ellos37.

Moyamoya La forma más frecuente de vasculopatía en niños con 

NF1, que afecta del 2,3% al 6% de los pacientes17.

Displasia tibial Un arqueamiento unilateral y variable de la tibia que 

puede progresar hasta la fractura; afecta a niños 

pequeños con NF111. 

Neurofibroma 

plexiforme

Un tumor benigno que involucra a múltiples ramas 

nerviosas periféricas; presente en, aproximadamente,  

el 50% de los niños con NF138. 

Seudoartrosis Un déficit de los huesos largos que afecta, 

aproximadamente, al 5% de los pacientes con NF111. 

Deficiencias de  

la resonancia

Trastornos de resonancia que conducen a una calidad de 

voz que suena nasal25.

Trastornos del habla Discapacidad del habla que conduce a una calidad vocal 

áspera, entrecortada o ronca25.
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Opciones de tratamiento
Gracias a investigaciones recientes, los 

medicamentos para el tratamiento de 

pacientes con manifestaciones clínicas de 

NF1 están en constante cambio y se adaptan 

a la afección concreta de cada paciente. 

Muchos pacientes toman medicamentos 

para controlar el TDAH, las convulsiones 

o el dolor. A los pacientes con displasia 

ósea se les puede recetar vitamina D si se 

identifica la deficiencia10.

Si bien el enfoque actual del tratamiento 

farmacológico es el tratamiento de los 

síntomas (p. ej., el tratamiento del TDAH 

con estimulantes), hoy día se están 

realizando ensayos clínicos para evaluar 

la eficacia de los inhibidores selectivos 

orales de las proteínas-cinasas activadas por 

mitógeno, como el selumetinib, fármaco 

en investigación21,22. Por lo menos, en un 

ensayo clínico selumetinib ha demostrado 

reducir los tumores plexiformes grandes 

en niños23. Sin embargo, se necesita más 

investigación para evaluar la eficacia de esta 

y otras opciones farmacológicas. 

Las enfermeras no solo deben mantenerse 

actualizadas sobre estos ensayos clínicos y 

los hallazgos de las investigaciones actuales, 

sino que también deben participar como 

miembros del equipo interdisciplinario que 

realiza investigaciones en NF1. El acceso 

a la información actual proporcionada por 

enfermeras que participan directamente 

en la investigación puede ofrecer a los 

pacientes con NF1 y a sus familias ánimo y 

esperanza de obtener mejores resultados.

Abordar los problemas  
del desarrollo
A los niños con NF1 se les debe evaluar 

por discapacidades de aprendizaje, TDAH 

y problemas del habla o lenguaje3,24-26. Los 

problemas de comunicación también pueden 

manifestarse como déficits en la articulación 

y la fonología, disfunciones vocales (como 

una calidad vocal ronca) o resonancia (como 

la hipernasalidad) o retrasos en el lenguaje 

receptivo o expresivo25.

Entre los problemas de comportamiento 

que pueden impedir el desarrollo normal 

se encuentran los déficits de la capacidad 

visuoespacial y la competencia social27. Las 

dificultades de aprendizaje pueden agravarse 

por las ausencias frecuentes del colegio por 

visitas al médico u hospitalización. 

Los padres y cuidadores de niños con 

NF1 necesitan información para guiar 

la planificación del cuidado de por vida. 

A modo de síntesis de los resultados de 

investigaciones anteriores, Gutmann et al. 

llegaron a la conclusión de que las personas 

con NF1 tienen una esperanza de vida de 

8 a 21 años menos que la de la población 

general10. Respecto a la planificación familiar, 

aquellas parejas en que un miembro tiene 

NF1 pueden valorar la realización de pruebas 

genéticas para identificar la existencia de 

NF1 en un embrión, pero se ha demostrado 

que solo el 80% de estas pruebas es efectivo 

y debe contarse con la posibilidad de falsos 

positivos28.

Las enfermeras que atienden a pacientes 

pediátricos con NF1 deben respetar las 

perspectivas de los padres y animarlos a 

participar en el cuidado del niño para tratar de 

disminuir su ansiedad. La educación familiar 

y el apoyo emocional son herramientas 

que permiten a cada miembro de la familia 

enfrentarse a esta enfermedad de manera 

más efectiva, lo que deriva en mejores 

resultados para los pacientes y  

una orientación temprana29.

Trabajo en equipo 
interdisciplinario
Las enfermeras desempeñan un papel 

clave en el equipo interdisciplinario 

que trata la NF1 desde el momento del 

diagnóstico hasta el itinerario asistencial 

del paciente. Debido a la frecuencia de la 

NF1 y al proceso de la enfermedad, las 

enfermeras pueden cuidar a estos niños en 

casi cualquier entorno. Por ejemplo, las 

enfermeras pueden ofrecer servicios a niños 

identificados en la UCI neonatal o durante 

una visita habitual para la exploración de 

un niño sano. En estas áreas, las enfermeras 

deben utilizar sus habilidades de evaluación 

para tratar de identificar a los niños que 

presentan síntomas de NF1, como las 

manchas café con leche.

Las enfermeras también pueden trabajar 

con niños en clínicas especializadas (como 

clínicas de genética médica, neurología, 

dermatología, gastroenterología, cardiología 

o endocrinología), a los cuales se les está 

tratando por una complicación específica 

Signos comunes de la neurofibromatosis de tipo 1

Nódulos de Lisch del iris Manchas café con leche

Manchas café con leche y neurofibromas 

plexiformes del párpado superior

Proptosis leve por glioma del nervio 

óptico

Fuentes: (superior izquierda) Diab M, Staheli LT. Practice of Pediatric Orthopedics. 3rd ed. Philadelphia, PA: Wolters 
Kluwer; 2015; (inferior izquierda) Cortesía de la Dra. Claudia Pabon Bejarano, Escuela Paulista de Medicina, UNIFESP, 
São Paulo, Brasil; (superior e inferior derecha) Nelson LB, Olitsky SE. Harley’s Pediatric Ophthalmology. 6th edition. 
Philadelphia, PA: Wolters Kluwer; 2013.
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de la NF1. En estas clínicas especializadas, 

las enfermeras deben centrarse en el 

tratamiento de los síntomas, la prevención 

de complicaciones, los cuidados centrados 

en la familia y la educación. Por ejemplo, 

el control regular de la presión arterial 

alertará a la enfermera sobre la posibilidad 

de hipertensión. En colaboración con los 

farmacéuticos, la enfermera puede ayudar 

a los pacientes y a los padres a prevenir 

reacciones adversas a los medicamentos  

y a realizar el seguimiento.

En el entorno de la atención sanitaria a 

domicilio, las enfermeras deben establecer 

un plan de cuidados adaptado a las 

necesidades médicas específicas del niño. 

En un entorno de atención aguda, los 

niños pueden necesitar cuidados para una 

variedad de diagnósticos de ingreso, desde 

la gripe hasta el tratamiento de tumores o 

cuidados pre- y postoperatorios (v. el cuadro 

Cuidado de pacientes hospitalizados). 

Además de apoyar a las familias en el 

momento del diagnóstico, las enfermeras 

deben continuar realizando evaluaciones 

integrales para iniciar y continuar un plan 

de cuidados individualizados a medida 

que el niño crece. Las evaluaciones en un 

entorno clínico deben incluir exploraciones 

neurológicas, ortopédicas, dermatológicas, 

renales y del sistema cardiovascular. Las 

enfermeras deben realizar las evaluaciones 

centradas en el diagnóstico de presentación 

y mantenerse especialmente alerta ante 

síntomas y signos neurológicos, como 

déficits cognitivos y actividad convulsiva. 

Las enfermeras escolares pueden ayudar a 

los niños con los medicamentos recetados 

para controlar varios trastornos o síntomas, 

como TDAH, convulsiones o dolor.

A medida que crecen y se desarrollan, 

los niños con NF1 necesitan exploraciones 

oftalmológicas y evaluaciones del 

crecimiento periódicas. Otras pruebas 

de detección indicadas dependen de 

síntomas y signos específicos. Por ejemplo, 

la RM cerebral está indicada en niños 

que presentan actividad convulsiva y en 

aquellos con crecimiento cefálico acelerado 

para controlar la hidrocefalia. Se debe 

controlar regularmente a las personas con 

hipertensión grave para detectar estenosis 

de la arteria renal y otras complicaciones.

Cuando se ofrecen cuidados a niños 

con NF1 en varios entornos, se anima a 

las enfermeras a buscar oportunidades de 

educación interdisciplinaria para promover 

unos cuidados óptimos para el paciente30.

Detección de déficit del habla  
y del lenguaje
Puesto que los niños con NF1 corren el 

riesgo de presentar problemas del habla y 

del lenguaje, también se les debe realizar 

exploraciones del habla, del lenguaje y 

de la audición al inicio de su desarrollo, y 

derivarlos para una evaluación del habla y 

del lenguaje tan pronto como sea posible 

después de haber identificado un déficit 

del habla o del lenguaje. Actualmente, la 

investigación sobre la efectividad de las 

intervenciones de habla y lenguaje en estos 

niños es escasa. Sin embargo, un programa 

de formación en alfabetización por 

ordenador mostró beneficios en pacientes 

en edad escolar en, al menos, un estudio 

reciente31. Estos resultados indican que la 

utilidad de las intervenciones en el habla, el 

lenguaje y la lectura es prometedora. 

Las enfermeras escolares deben trabajar 

estrechamente con los profesores del aula 

para ofrecer cuidados colaborativos para 

que el niño con NF1 pueda participar en 

el plan de estudios académico regular  

en la mayor medida posible. El 

reconocimiento de los antecedentes 

familiares y el ámbito doméstico siempre 

debe tenerse en cuenta como posibles 

factores contribuyentes a cualquier valor 

atípico en el rendimiento académico de  

un niño. Otros factores ambientales 

también pueden desempeñar un papel  

en el progreso de los niños con NF1.

Aunque muchos niños con NF1 presentan 

un funcionamiento cognitivo que está por 

debajo del rango normal, otros rinden bien 

académicamente como resultado directo del 

apoyo que reciben en el hogar y de otros 

Cuidado de pacientes hospitalizados

Durante la hospitalización, los pacientes con NF1 pueden necesitar cuidados después 

de la cirugía para la extirpación del tumor o requerir atención por comorbilidades, como 

moyamoya, un trastorno vasculocerebral progresivo y poco frecuente causado por la 

oclusión arterial de los ganglios basales33. Realizar una evaluación neurológica detallada 

es prioritario para conocer la función basal. 

Si un paciente con NF1 es hospitalizado por una afección comórbida, las enfermeras 

deben evaluar los síntomas y signos de las complicaciones asociadas con la NF1. Por 

ejemplo, el dolor de cabeza es un hallazgo muy importante que requiere seguimiento. 

Si bien muchos pacientes sufren dolores de cabeza, un dolor de cabeza en un niño con 

NF1 es urgente porque puede indicar una afección subyacente potencialmente mortal, 

como vasculopatía, hipertensión o una lesión cerebral que ocupa espacio34. Estos 

trastornos pueden causar actividad convulsiva, ictus o paro cardiopulmonar. 

Las enfermeras también desempeñan un papel fundamental en el tratamiento del 

dolor. Los niños con NF1 pueden presentar dolor secundario al proceso de la enfermedad 

o a una intervención quirúrgica u ortopédica. El uso de instrumentos de evaluación de 

la intensidad del dolor adecuados para la edad para establecer el nivel de dolor es el 

primer paso en el tratamiento del dolor35. La evaluación del nivel de intensidad del dolor 

orienta la decisión de la medicación para el dolor. También se ha demostrado que las 

intervenciones no farmacológicas, como la distracción (p. ej., con música, juguetes o 

dispositivos electrónicos, según la edad del niño) reducen la ansiedad y el dolor36.

En estas áreas, las enfermeras 

deben utilizar sus habilidades 

de evaluación para tratar de 

identificar a los niños  

que presentan síntomas  

de neurofibromatosis de  

tipo 1, como las manchas  

café con leche.
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recursos. Sin embargo, las enfermeras y los 

cuidadores deben reconocer que los niños 

pueden tener dificultades en la escuela a 

medida que aumentan las demandas del 

plan de estudios educativo desde los grados 

de primaria hasta la escuela secundaria. El 

seguimiento continuo y la reevaluación del 

rendimiento escolar son imprescindibles 

para lograr el éxito académico.

Apoyo al paciente
Para garantizar la continuidad de 

los cuidados, las enfermeras pueden 

colaborar con otros miembros del equipo 

multidisciplinario y hacer un seguimiento 

de las derivaciones a los médicos para 

asegurarse de que los pacientes, las 

familias y los cuidadores reciban lo que se 

solicita. Durante las visitas habituales a la 

clínica, las enfermeras pueden administrar 

cuestionarios y mediciones de calidad de 

vida para evaluar los cambios a lo largo 

del tiempo. Se han creado cuestionarios 

de calidad de vida específicamente para 

personas con NF114,32. 

Con el diagnóstico de la NF1 comienza 

el itinerario permanente de interacciones 

del paciente con los miembros del sistema 

sanitario. A través de las numerosas citas 

médicas, los pacientes y las familias de 

niños con NF1 necesitan entrar en contacto 

con otras personas que pasan por este 

proceso de la enfermedad. Un recurso 

excelente y completo es la Children’s Tumor 

Foundation, que es una organización 

nacional sin ánimo de lucro que hace un 

importante hincapié en la financiación de la 

investigación y en la mejora de la atención 

y el apoyo de los pacientes con NF1 y 

sus cuidadores (v. el cuadro Recursos). 

Las organizaciones regionales ofrecen 

oportunidades para que los pacientes con 

NF1 y sus familias entren en contacto con 

médicos y encuentren más apoyo en sus 

comunidades. ■
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