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La neurofibromatosis tipo I se conocía como 
enfermedad de von Recklinghausen, una ge-
nodermatosis cuya principal característica son 
máculas o manchas color café con leche y pre-
sencia de neurofibromas (Salas-Alanís, De la 
Garza-Ramos y Cepeda-Valdés, 2011). Existen 
siete variaciones: clásica o von Recklinghausen, 
central, mixta, variante, segmentaria, con man-
chas sin neurofibromas y de inicio tardío. Este 
padecimiento, con sus variantes, tiene un ante-

cedente ya abordado por Friederich von Rec-
klinghausen en 1882, quien observó pequeñas y 
medianas manchas de color café en extremidades 
superiores e inferiores.

En ésta existe un factor que influye o determina 
el comienzo y la aparición de las manifestaciones 
clínicas. Es ocasionada por el gen localizado en el 
cromosoma 17, éste posee un componente llamado 
neurofibromina, relacionado con la diferenciación y 
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La neurofibromatosis tipo I es una enfermedad neuroder-
matológica con herencia autosómico dominante, relacio-
nada con el gen NF1. Es considerada “una enfermedad 
genética, de herencia autosómica dominante, de alta 
penetrancia y expresividad variable” (Galán, 2014). Sus 
manifestaciones pueden ser numerosas y las afectaciones 
son mayoritariamente en piel, máculas cafés con leche, 
en el sistema nervioso periférico y central (García, Cer-
vini y Pierini, 2013), alteraciones en zona de la columna 
y lumbar. Su diagnóstico se basa en las manifestaciones 
clínicas y en los estudios por imagen, por lo cual debe 
tener un enfoque multidisciplinario, con especialistas en 
pediatría, ortopedia, dermatología y neurología, debido a 
las lesiones que engloba en los pacientes, por lo general 
niños, en la función de la marcha y a nivel de la piel.
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Neurofibromatosis type I is a neurodermatological disease 
with autosomal dominant inheritance, related to the NF1 
gene. It is considered: “a genetic disease, of autosomal 
dominant inheritance, of high penetrance and variable ex-
pressivity (Galán, 2014). Its manifestations can be nume-
rous and the affectations are mainly: on the skin that cause 
cafe-au-lait macules (Diferent colored and discolored skin 
variations), as well in the peripheral and central nervous 
system (García, Cervini y Pierini, 2013), and also altera-
tions in the spine and lumbar area. Its diagnosis is based 
both on clinical manifestations and in image studies, The-
refore, a multidisciplinary approach by specialists in pedia-
trics, orthopedics, dermatology and neurology, due to the 
wounds that embrace patients (generally children) in gait 
function and alterations at the skin level.
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formación de tejidos celulares: dermatológicos y 
nerviosos (Jiménez-Caballero, 2013). Asimismo, 
posee gran relevancia en los protooncogenes, lla-
mados ras, por tanto, si existe alguna disfunción 
en éste componente genético, habría relación con 
la formación de tumores que podrían ser malig-
nos (astrocitomas) o benignos (neurofibromas 
plexiformes), además de distintas manifestacio-
nes en la presión arterial (Ríos-Sanabria y Mo-
ra-Hernández, 2014).

Figura 1. El patrón característico son las máculas cafés con leche, las cuales 
aparecen en extremidades superiores e inferiores, principalmente en pacientes 
pediátricos (antes de los 5 años) (Dermadol, 2014).

EPIDEMIOLOGÍA

SIGNOS Y SÍNTOMAS DE LA 
NEUROFIBROMATOSIS TIPO I

Se ha observado que afecta a uno de cada 3,000 
individuos, en uno de cada 200 con retraso men-
tal, 50% de los casos presentan neomutaciones, a 
partir de este punto representa un reto al momento 
del diagnóstico, debido a que por su alta penetran-
cia y dominancia surgen diversas manifestaciones 
clínicas y se debe tomar en cuenta tanto la historia 
natural de la enfermedad, un estudio prospectivo a 
lo largo de la vida del individuo y la aparición de 
tumores benignos y malignos.

MANIFESTACIONES
DERMATOLÓGICAS

En diversas guías, artículos y sesiones mencio-
nadas, se describen múltiples signos y síntomas: 
“retraso mental, cefaleas, convulsiones, paráli-
sis, neurofibromas, glaucomas, disminución de 
la agudeza visual, baja estatura, desviación de la 
columna (escoliosis), constipación, obstrucción 
intestinal y tumores del sistema nervioso central” 
(Gómez y Batista, 2015).

El Instituto Nacional de la Salud de EE UU definió, en 
1987, los criterios de la neurofibromatosis tipo I; para 
su diagnóstico debe tener al menos dos de siete, entre 
los que destacan: seis o más manchas cafés con leche, 
iguales o mayores de 5 mm en prepúberes y de 15 mm 
de diámetro en pospúberes. Dos o más neurofibromas 
de cualquier clase. Se describen efélides en la región 
inguinal o axilar (Llorente-La Orden et al., 2018). Las 
manifestaciones cutáneas presentan distintos patrones 
de crecimiento a lo largo de la edad, destacando entre 
los dos a seis años, aquí las efélides axilares, máculas 
cafés con leche, son los más característicos en extre-
midades superiores, dicha situación es detectada en el 
desarrollo del menor y los especialistas sugieren mo-
nitoreo continuo.                            
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Figura 2. Los nódulos de Lisch consisten en hamartomas melanocíticos que aparecen en el iris, se asocian a neurofibromatosis tipo 1, también enfermedad de von 
Recklinghausen (Martínez, 2016).

Dentro del desarrollo y la historia natural de la 
afección, los cambios evidentes son oftamológi-
cos: nódulos de Lisch, es decir, tumores pigmen-
tarios que a la exploración se consideran lesiones 
sobreelevadas, superficie lisa, de manera bilateral, 
el mismo patrón “café con leche”, no afectan la 

MANIFESTACIONES
OFTALMOLÓGICAS  

visión. “Los gliomas de vía óptica suelen presen-
tarse normalmente antes de los 5 años. Aproxima-
damente entre 10 y 25% de los sujetos con estas 
lesiones tienen desenlaces poco alentadores: pér-
dida o disminución de la agudeza visual, alteración 
de la visión de colores, principalmente si se trata 
de localización en el quiasma óptico” (Domín-
guez-Hernández, 2014). Por esto es importante el 
seguimiento de la región anatómica y evaluación 
para valoración de tratamiento, dependiendo de la 
edad y condición física. 
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Figura 4. Se reportan en casos clínicos con alteraciones en la columna verte-
bral, dolor agudo y crónico, dependiendo de la gravedad del padecimiento, 
se pueden detectar con estudios de imagen como la radiografía de columna 
(Fisioterapia, 2016).

Los efectos posteriores a la aparición de la neurofi-
bromatosis pueden tener relación con la hipertensión 
arterial y con las feocromocitomas, principalmente en 
adultos, tales manifestaciones vienen acompañadas de 
“síndromes neurálgicos como cefalea tensional, mi-

graña, fósfenos” (Bersusky, 2017). Por este motivo, el 
especialista debe realizar una inspección exhaustiva, 
en interrogatorio y en exploración física. 

Esta clase de alteraciones morfológicas ocurren 
en sitios anatómicos: cuerpos vertebrales, cuyo 
resultado son “lesiones distróficas, cifosis cer-
vical; los pacientes reportan, al momento de la 
consulta y a la exploración, dolor cervical. La 
cifoescoliosis y lordoescoliosis torácica son un 
cuadro característico” (Gómez y Batista, 2015), 
resulta importante la detección de dicho cuadro, 
junto con las apariciones dérmicas (manchas café 
con leche), dificultad en aprendizaje y alteracio-
nes en las cifras tensionales.

MANIFESTACIONES TENSIONALES

Aparecen alteraciones de nivel neurológico, en el desen-
volvimiento psicológico, social, motriz y de aprendizaje. 
En el deterioro hay disminución de la habilidad de razo-
namiento y la capacidad de pensamiento suele ser leve. 
En ocasiones hay dificultad de aprendizaje específica, 
problemas de lectura o redacción y lógico-matemática. 
“Suele presentarse el trastorno de déficit de atención por 
hiperactividad. Parte del cuadro neurológico en la neu-
rofibromatosis tipo I está relacionado con la talla cefáli-
ca, que se reporta mayor al promedio ocasionado por el 
volumen cerebral. Simultáneamente, la persona afectada 
puede llegar a manifestar crisis convulsivas, compresión 
medular y déficit neurológico” (Pardo-Somalo y Mála-
go-Guerrero, 2014), debido a tumores alojados en la es-
tructura encefálica. 

MANIFESTACIONES
MUSCULOESQUELÉTICAS

MANIFESTACIONES
NEUROLÓGICAS

Figura 3. En estas imágenes se pueden observar alteraciones en la masa ence-
fálica y macrocefalia (Neurofibromatosis, 2017).
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DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL DE 
LA NEUROFIBROMATOSIS TIPO II

TRATAMIENTO EN LA
NEUROFIBROMATOSIS TIPO I

CONCLUSIÓN

Pensando en diagnósticos diferenciales, la neurofi-
bromatosis tipo II es una forma familiar: “manchas 
café con leche, síndrome LEOPARD (lentigos, anor-
malidades en el EKG, hipertelorismo ocular, esteno-
sis ocular, genitales anormales, retraso anormal en el 
crecimiento y sordera neurosensorial)” (Salas-Ala-
nís, De la Garza-Ramos y Cepeda-Valdés, 2011); 
existen otros dictámenes diferenciales, por ejemplo: 
el síndrome McCune-Albright (displasia fibrosa po-
liostótica), esclerosis tuberosa, feocromocitomas, 
carcinoma medular tiroidea, hiperplasia paratiroidea, 
neuromas mucocutáneos, las cuales tienen signos y 
síntomas similares a la neurofibromatosis tipo II. No 
obstante, la diferencia principal es la existencia de 
componentes hormonales, afectando el desarrollo en 
pacientes menores de 5 años.

El tratamiento principal consiste en una revisión 
especializada –por parte de quien lo trata– del 
sistema nervioso central y periférico, óseo, car-
diovascular, oftalmológico y dermatológico. Es-
pecíficamente los neurofibromas cutáneos o sub-
cutáneos, por aspecto clínico y estético, deben 
ser removidos, dependiendo las características, 
morfología, tamaño y avance, puede determinar-
se, si son pequeños, por láser o electrocauterio, o 
si son grandes por cirugía. 

Si el paciente, al momento de la exploración, pre-
senta tumores de forma plexiforme, debe comple-
mentarse su estudio con resonancia magnética. Sin 
embargo, hay que tomar en cuenta que los resulta-
dos con tratamiento quirúrgico suelen presentar re-
sultados insatisfactorios, debido a que los tumores, 
ya sea en su forma benigna o maligna, están relacio-
nados con el sistema nervioso.

El tratamiento de la neurofibromatosis tipo I se debe 
abordar desde un punto de vista integral, con el apoyo 
unido de los especialistas y los familiares, cuyo enfo-
que vaya encaminado a detectar signos y síntomas, a 
su abordaje y seguimiento clínico. Tomando en cuen-
ta que en algunos casos se presentan patrones no tan 
alentadores (tumores malignos), el desenlace puede 
ser catastrófico para el paciente, familia y equipo de 
salud. Agregando a todo este cuadro de dolor y moles-
tias consecuentes, un impacto emocional y físico a lo 
largo del proceso, donde el soporte por parte del espe-
cialista y de la medicina del dolor son fundamentales. 

Por último, el trastorno de aprendizaje suele tener 
repercusiones importantes, sobre todo en pacientes 
pediátricos, los cuales se ven limitados en sus tres es-
feras, se debe indicar un refuerzo y acompañamiento 
de asesores en educación, ideales para un desarrollo 
integral en el paciente. 

La neurofibromatosis tipo II es una enfermedad 
invalidante que se hereda de forma autosómica domi-
nante. A menudo se ha confundido con la neurofibro-
matosis tipo I, aunque son patologías distintas.
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