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INTRODUCCIÓN
La NF1, denominada previamente enfermedad de Von Recklinghausen, es una enfermedad genética, progresiva y multisistémica, con
afectación predominante de la piel y el sistema nervioso. Se considera una de las enfermedades genéticas dominantes más frecuentes.

DESCRIPCIÓN DEL CASO
Paciente de 33 años que acude por cuadro de desconexión del medio, acompañado de
movimientos tónico-clónicos y estado postcrítico posterior. A su llegada presenta nuevo
episodio similar. A la exploración: Buen estado general. Consciente orientado y
colaborador. Bien hidratado y perfundido. En piel y mucosas destaca manchas café con
leche que refiere presentar desde hace años, con neurofibroma en hemitórax derecho.
Auscultación rítmico sin soplos, murmullo vesicular conservado, sin ruidos añadidos.
Neurológico sin focalidad. Se solicita: Analítica normal. Orina normal. Rx tórax: imagen
hiperdensa en 4º arco costal correspondiente a neurofibroma a ese nivel.TAC craneal sin
patología.Ante los hallazgos se decide valoración por Neurología, con diagnóstico de
Neurofibromatosis tipo I con crisis epilépticas como debut. Se pauta tratamiento con
oxcarbamacepina y se cita para completar estudio.

ESTRATEGIA PRACTICA DE ACTUACIÓN
Los dos signos mayores de la NF1 en los cuales se basa su diagnóstico son: manchas café con  leche y los neurofibromas dérmicos (que
aparecen en la piel o justo debajo de ésta). Los nódulos de Lisch son la tercera característica, pero estos no pueden ser vistos normalmente a
simple vista.
Otras manifestaciones que se dan en la NF1 pero en menor frecuencia es la corta estatura y la macrocefalia.
Las complicaciones que se pueden presentar en esta enfermedad son: neurofibromas plexiformes, la malignización de las lesiones, dificultades
en el aprendizaje, tumores del sistema nervioso, y por último, la epilepsia, como es el caso de nuestro paciente.


