= SINDICATO
SA+ DE TECNICOS
JLm DE ENFERMERIA

tipo 1

Descripcion y causas

Se trata de una enfermedad multisistémica, progresiva, hereditaria, que afecta principalmente al
sistema nervioso y la piel y esta caracterizada por el desarrollo de tumores en la vaina de mielina de
los nervios.

En la neurofibromatosis tipo 1 el gen danado se localiza en el cromosoma 17. Este gen se encarga de
producir una proteina llamada neurofibromina cuya funcion es la de inhibir el crecimiento de tumores
benignos llamados neurofibromas. Por tanto, un fallo en este gen da lugar a una serie de manifesta-
ciones clinicas, entre otras, el crecimiento de neurofibromas.

Diagnéstico

El diagnastico se basa en la realizacién de una adecuada anamnesis y exploracion fisica debiendo
cumplir el paciente dos o mas de los siguientes criterios diagnosticos:
. Seis 0 mas manchas “café con leche”, iguales o mayores de 5 mm en pacientes prepuberes y
de 15 mm de didametro en pacientes postpuberes.
. Dos 0 mas neurofibromas de cualquier tipo, o uno plexiforme.
. Presencia de efélides o pecas en axilas o ingles.
. Glioma del nervio éptico.
. Dos 0 mas nodulos de Lisch (hamartomas del iris).
. Lesion 6sea definida como displasia del esfenoides o adelgazamiento de la cortical de los
huesos largos con o sin pseudoartrosis.
. Un familiar de primer grado afecto (padre, hermano o hijo) de acuerdo con los criterios previos.

Tratamiento

No existe tratamiento especifico de la enfermedad, s6lo sintomatico de las complicaciones, por ello es
fundamental su deteccion precoz.

Es recomendable que los pacientes afectados sean manejados por un grupo multidisciplinar de espe-
cialistas como pediatras, neurocirujanos, oftalmélogos, dermatologos, genetistas, oncélogos y psico-
logos, entre otros.

Si no hay complicaciones, la expectativa de vida de las personas que la padecen puede llegar a ser muy
parecida a la de un individuo sano, sin embargo, si llegan a desarrollar algin tumor maligno (cancer)
sus expectativas de vida se podrian acortar.
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