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Introducción y objetivos
❑ La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es el síndrome neurocutáneo más frecuente: prevalencia de 1/3.000

personas.

❑ Pocos estudios describen de forma detallada los datos clínicos y genéticos característicos.

❑ Analizar el fenotipo y genotipo hallado en una muestra de pacientes.

Métodos
❑ Estudio descriptivo, observacional, retrospectivo de los pacientes diagnosticados de NF1 en seguimiento en

un Servicio de Pediatría de un hospital de tercer nivel en los últimos 10 años.

❑ Se recogen datos clínicos, epidemiológicos y genéticos.



Resultados epidemiológicos
❑ N = 18 pacientes. 
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Resultados clínicos
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Resultados clínicos
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Resultados clínicos

❑ De los 18 pacientes, 2 de ellos eran genéticamente NF1-Noonan y ambos presentaron cardiopatía (estenosis 

pulmonar supravalvular (n=1) y retroflow pulmonar (n=1). 

❑ Anomalías torácicas 16,7% (n=3)

❑ Problemas nutricionales 16,7% 
(n=3)

❑ Orejas de implantación baja 5,5% 
(n=1)

❑ Macrocefalia 5,5% (n=1)

❑ Criptorquidia 18,2% (n=2)

❑ Escoliosis 33,3% (n=6)
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Resultados genéticos

Diagnóstico clínico

22,2% (n=4)

Diagnóstico genético

77,8% (n=14)

85,7% (n=12)

NF-1

28.6% (n=4) 
significado clínico 

incierto

21.4% (n=3) 
probablemente 

patogénicas 

50% (n=7) 
patogénicas

14,3% (n=2)

NF-1 + Noonan

Mutación CLINVAR

Caso 1 c.2329 T>C Patogénica

Caso 2 c.246_247 del Patogénica

Caso 3 c.1185+1 G>a Patogénica

Caso 4 c. 1104-1107 del Probablemente

patogénica

Caso 5 c.1318 T Patogénica

Caso 6 c.3871-1 G>A Probablemente

patogénica

Caso 7 c.2041 C>T Patogénica

Caso 8 c.3G>C Significado clínico

incierto

Caso 9 c.3G>C Significado clínico

incierto

Caso 10 c.1759 del Significado clínico

incierto

Caso 11 c.479+1G>A Patogénica

Caso 12 Deleción

intragénica exón 25

Significado clínico

incierto

Caso 13 c.742G>A LZTR1 Patogénica

Caso 14 c.6999+1G>A Probablemente

patogénica



Conclusiones 

❑ Hoy en día el diagnóstico de NF1 continúa siendo fundamentalmente clínico.

❑ Amplia variedad de mutaciones descritas y escasa correlación genotipo-fenotipo.

❑ Se cuestiona la necesidad de realizar estudio genético a todos los pacientes compatibles.

❑ Sin embargo, una alteración en el gen NF1 puede ayudar a anticipar las posibles complicaciones y al consejo

reproductivo.



Muchas gracias por su atención


