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Introduccion y objetivos

O La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es el sindrome neurocutdneo mas frecuente: prevalencia de 1/3.000
personas.

L Pocos estudios describen de forma detallada los datos clinicos y genéticos caracteristicos.

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

Métodos

1 Estudio descriptivo, observacional, retrospectivo de los pacientes diagnosticados de NF1 en seguimiento en
un Servicio de Pediatria de un hospital de tercer nivel en los ultimos 10 anos.

J Se recogen datos clinicos, epidemioldgicos y genéticos.
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Resultados epidemiologicos

d N = 18 pacientes.

Distribucion por sexos Antecedentes familiares

m Mujeres B Positivos

® Hombres = Negativos

Edad media actual
10,61 £ 5,25 anos
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Resultados clinicos
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Resultados clinicos
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Resultados clinicos

Glioma de via optica Trastornos visuales
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 De los 18 pacientes, 2 de ellos eran genéticamente NF1-Noonan y ambos presentaron cardiopatia (estenosis

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

O Anomalias toracicas 16,7% (n=3) O Orejas de implantacion baja 5,5% [ Criptorquidia 18,2% (n=2)
(n=1)
 Problemas nutricionales 16,7% L Escoliosis 33,3% (n=6)
(n=3) L Macrocefalia 5,5% (n=1)
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Resultados genéticos

Diagndstico clinico

22,2% (n=4)

77,8% (n=14)
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85,7% (n=12)
Diagnadstico genético NF-1

14,3% (n=2)

NF-1 + Noonan

3.6% (N=
= significado clinico

21.4% (n=3)

probablemente
patogénicas

| 50% (n=7)
patogénicas
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Conclusiones

O Hoy en dia el diagndstico de NF1 contintia siendo fundamentalmente clinico.
L Amplia variedad de mutaciones descritas y escasa correlacidon genotipo-fenotipo.
L Se cuestiona la necesidad de realizar estudio genético a todos los pacientes compatibles.

O Sin embargo, una alteracion en el gen NF1 puede ayudar a anticipar las posibles complicaciones y al consejo
reproductivo.
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Muchas gracias por su atencion
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