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Resumen

Descripción del caso: Varón de origen marroquí de 39 años que acude a consulta por pinchazos en
tórax derecho e izquierdo de dos meses de evolución de 1 minuto de duración sin relación con el
esfuerzo. No cortejo vegetativo. Se aconseja la consulta a Servicio de Urgencias y se cita con
Cardiología para valoración. No antecedentes médicos de interés. Se observan manchas café con
leche la piel del tronco de más de 15 mm presentes desde el nacimiento con lesiones fibromatosas
pediculadas y sésiles de 6 meses de evolución. El paciente refiere que han sido estudiadas
previamente pero no aporta informe.

Exploración y pruebas complementarias: ACR: rítmica sin soplos y murmullo vesicular
conservado, no ruidos agregados. EKG: ritmo sinusal a 59 lpm sin alteraciones en la repolarización
ni en conducción. Analítica, orina y bioquímica dónde no se aprecian alteraciones. Exploración:
lesiones descritas previamente compatibles con neurofibromatosis tipo I por lo que se pide
valoración a Dermatología que corrobora la sospecha diagnóstica y con OFT para valorar nódulos de
Lynch y descartar glioma óptico, ecografía abdominal, serie ósea y estudio genético. Control
periódico de TA y nueva valoración en dos meses.

Juicio clínico: Neurofibromatosis tipo I o enfermedad de Von Recklinghausen.

Diagnóstico diferencial: Otras formas de NF como síndrome de Watson, NF2, schwannomatosis 2,
síndrome de McCune-Albright. Otras alteraciones de la pigmentación como el síndrome de Leopard,
síndrome de Noonan, melanosis cutánea y síndrome de Peutz-Jeghers.

Comentario final: La NF1 es un trastorno autosómico dominante y la mitad de las mutaciones que
surgen se dan en pacientes cuyos progenitores no estaban afectados. Su evolución es compleja y
precisa supervisión periódica desde Atención Primaria así como de equipos multidisciplinares en
distintas especialidades.
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