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Resumen

Objetivos. Describir la presencia de neoplasias en una cohorte de 52 pacientes diagnosticados de
neurofibromatosistipo 1 (NF-1) en una consulta de Enfermedades Minoritarias de un hospital terciario.

Métodos: Se trata de un estudio retrospectivo observacional donde se ha utilizado una cohorte de 52
pacientes diagnosticados de NF-1 de los que 15 han presentado neoplasias durante el seguimiento. Se ha
realizado una base de datos sobre la presencia de neoplasias en esta poblacion con datos recogidos entre abril
de 2017 y mayo de 2024 en la consulta de Enfermedades Minoritarias del Servicio de Medicina Interna.

Resultados: En nuestra muestra se encuentran 32 mujeres y 20 hombres con una edad media al inicio del
seguimiento 38 afos. En &l 80% de |os casos se encuentra una mutacion en €l gen NF-1. De estos, 15
pacientes han presentado alguna neoplasia (29%) alo largo del seguimiento. Las neoplasias mas frecuentes
fueron: neoplasia de mama (9,6%), seguida por € tumor de lavainadel nervio periférico (schwannoma) en
un 7,6% de los pacientes y tumores cerebrales (astrocitoma, ependimomay meningioma) en un 5,8%.
Ademas, se registraron dos pacientes con tumores del estroma gastrointestinal, glioma del nervio optico y
neoplasias asociadas a JAK-2 (leucemia mieloide cronicay trombocitemia esencial). Los tumores menos
frecuentes, solo observados en 1 paciente, fueron el feocromocitoma, rabdomiosarcomay adenocarcinoma
renal de células claras (tabla). Dos de |os pacientes presentaron varias neoplasias, sin llegar a presentar
neoplasias sincronicas. El diagnostico se hizo através de exploraciones fisicas en cada consulta, control
periodico de PA y metanefrinas, clinica neurologicay pruebas de imagen. Todos los pacientes del registro
recibieron el tratamiento adecuado para dichas neoplasias y ninguno de ellos fallecié de forma secundaria a
estas.

Neoplasia Frecuencia Porcentqj e (pacientes con Porcent.aJ e (pacientes
neoplasia) totales):
Mama 5 33,3% 9,6%

Vainadel nervio periférico 4 26,6% 7,6%
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Cerebrales 3 20% 5,8%
Estroma gastroi ntestinal 2 13,3% 3,8%
Glioma del nervio Optico 2 13,3% 3,8%
Neoplasia JAK2 2 13,3% 3,8%
Adenocarcinomarenal decélulas |1 6,6% 1,9%
claras

Rabdomiosarcoma 1 6,6% 1,9%
Feocromocitoma 1 6,6% 1,9%

Discusion: La NF-1 se trata de laforma mas preval ente de neurofibromatosis con una herencia autosomica
dominante y una prevalencia aproximada de 1/3.000. La mutacion caracteristica produce una pérdida de
funcién de la neurofibromina, aumentando la actividad RAS/MAPK asociada a desarrollo de tumores. Estos
pacientes suelen presentar neoplasias, tanto benignas como malignas, de forma més frecuente (59,6%) que la
poblacion general (30,8%). Dado €l riesgo de desarrollo de neoplasias de estos pacientes es importante la
vigilancia periodica de cara a un temprano diagnéstico y manejo terapéutico.

Conclusiones. En nuestra muestra 15 pacientes desarrollaron neoplasias alo largo del seguimiento siendo las
mas frecuentes la neoplasia de mama, tumores de la vaina del nervio periférico y tumores cerebrales. Es
importante el control periddico de estos pacientes de cara ala deteccion y manejo temprano de estas
neoplasias.
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